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Kongenitalni anomalie U koni

Souhrn

Tato bakalafska prace se zabyva kongenitalnimi anomaliemi u koni napii¢ rtznymi
plemeny a pfinasi formou literarni reSerSe nahled na vybrana onemocnéni.

Kongenitalni anomalie jsou defekty, které mohou byt zpisobeny dédi¢nymi vlivy, vlivy
vnéjsiho prostiedi béhem nitrodélozniho vyvoje jedince, ptipadné jejich kombinaci. Mohou
se projevit bezprostiedné po narozeni, ale i béhem Zivota jedince. Stavaji se pro chovatele
nejen velkou ekonomickou ztratou, ale jsou nezadouci také z hlediska welfare a zdravi koni.
Setkat se mizeme S poruchami letdlnimi, které zplisobuji bezprostiedni smrt jedince ihned
po narozeni, piipadné se hiibé narodi bez zndmek zivota. Mezi takové poruchy patii naptiklad
syndrom fragilnich hiibat teplokrevnikii nebo Syndrom levandulového hfibéte. Jiné vady
mohou byt zavazné, ale v jistych formach operovatelné, jako naptiklad encefalokéla nebo
kiivy nos. Dale existuje mnozstvi anomalii, jezZ sSe mohou projevovat lehkymi pfiznaky, které
jedince do jisté miry neomezuji, a dokaze s nimi v urcitych podminkach bézné¢ fungovat. Mezi
takové anomalie mtzeme zaradit vitiligo, podkus ¢i predkus, nicméné i v tomto pfipad¢ je
dilezité jim predchéazet a zasaZené jedince, pokud je to moZné, nevpoustét do chovu. Je nutné
nebrat na lehkou vahu skute¢nost, ze kazda anomalie dokaze koni kromé letality zpuUsobit
bolest, diskomfort nebo zamezit projevy bézného chovani.

Veskerym onemocnénim je dulezité predchazet, coz je v piipadé kongenitalnich poruch
mozné skrze dohledavani nositelti defektnich genii na zékladé rodokmenti a jejich vyfazeni
z chovu. Néktera plemena trpi kviili omezenému genofondu a tim vysoké miry piibuzenského
kiizeni inbreedni depresi, coz je stav, kdy dochazi k homozygotizaci. To znamena, Ze
se snizuje genova variabilita populace a v genotypu se upeviuji alely, jeZ mohou nést vadu,
ktera by se normalné neprojevila. Pfikladem muze byt hydrocefalus, ktery se projevuje vice
u Friskych koni nez u jinych plemen. DalSim ptikladem je syndrom nahého hiibéte
vyskytujici se U Achaltekinského koné. Ob€ uvedena plemena maji uzavienou plemennou
knihu, coZ znamena, Ze nelze do chovu pouzivat jedince, ktefi jsou jiné plemenné ptisluSnosti.

Kli¢ova slova: dédi¢né poruchy, kin, vrozend onemocnéni, vrozené defekty, vrozené
vyvojové vady



Congenital malformations in horses

Summary

This bachelor thesis deals with congenital anomalies in horses across different breeds
and provides an insight into selected diseases through a literature search.

Congenital anomalies are defects that can be caused by hereditary influences,
environmental influences during the intrauterine development of the individual, or their
combination. They can manifest immediately after birth, but also during the lifetime of the
individual. They are not only a major economic loss for the breeder but are also undesirable
from the point of view of the welfare and health of the horse. We can encounter lethal
disorders that cause immediate death of the individual immediately after birth, or the foal is
born without signs of life. Examples of such disorders include Warmblood Fragile Foal
Syndrome or Lavender Foal Syndrome. Other defects can be severe but operable in certain
forms, such as encephalocele or wry nose. Furthermore, there are several anomalies that may
manifest themselves as mild symptoms that do not limit the individual to a certain extent and
that he or she can function normally under certain conditions. Such anomalies include vitiligo,
underbite or overbite, but even in this case it is important to prevent them and not to allow
affected individuals to breed if possible. It is important not to take lightly the fact that any
anomaly, apart from lethality, can cause pain, discomfort, or prevent the horse from showing
normal behaviour.

It is important to prevent all diseases, which in the case of congenital disorders is
possible by tracing carriers of defective genes through pedigrees and removing them from the
breeding stock. Some breeds suffer from inbreeding depression, a condition where
homozygous inbreeding occurs due to a limited gene pool and thus a high rate of inbreeding.
This means that the genetic variability of the population is reduced, and alleles are fixed in the
genotype that may carry a defect that would not normally be present. An example is
hydrocephalus, which is more common in Friesian horses than in other breeds. Another
example is the Naked Foal Syndrome occurring in the Achaltekin horse. Both of these breeds
have a closed studbook, which means that it is not possible to breed individuals that are of
a different breed affiliation.

Keywords: hereditary disorders, horse, congenital diseases, congenital defects,
congenital developmental defects
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1 Uvod

Kongenitalni anomadlie se vyskytuji u fady druhti zivocichi, vcetné lidi. Jednd se
0 vady, které se mohou projevit ihned po narozeni, ale také i béhem zivota jedince. Mohou
byt zplisobeny genetickymi faktory, ale také vn¢jSimi vlivy, piipadné kombinaci obou.
Nekteré jsou letalni, jiné svou zavaznosti neslucitelné se Zivotem a mnohdy je nutné pfistoupit
k eutanazii. Vyskytuji se ale také anomalie, které nejsou zivot ohroZujici a pii spravnych
podminkach alécbé mize jedinec prozit kvalitni zivot bez velkych omezeni a v souladu
s welfare.

V kazdém piipad¢ je tfeba zamezit prenosu defektnich genti, zptisobujicich anomalie
a zasazené jedince, pokud je to mozné, nevpoustét do chovu. V nékterych pripadech jsou
I postizeni jedinci do chovu vpusténi a to kvili omezenému genofondu urcitych plemen.

U koni je zaznamenano celkem 259 genetickych poruch, z ¢ehoz je vétSina dédéna
jednoduse mendelisticky, nicméné u mnoha poruch je pfi¢ina prozatim neznama. Kon¢ se fadi
mezi druhy, u kterych se oproti jinym hospodaiskym zvifatim vyskytuje mensi pocet vad.
Predpoklada se, ze je to zptsobeno jejich pozdéjsi domestikaci.



2 Cil prace

Cilem préce je vypracovani podrobného literarniho prehledu zaméfeného na vybrané
vyvojové anomalie U koni.



3 Literarni reSersSe
3.1 Kongenitalni anomalie

Obecn¢ Ize kongenitalni anomalie definovat jako vady struktury nebo funkce zptisobené
mutaci jednoho nebo vice genti (Trommershausen-Smith 1980). V soucasné dobé existuje
faktory ¢i vnéj$imi vlivy jako je nevhodné krmeni, nadmérna zatéz a néasledné pretizeni, nebo
jsou dusledkem infekci a parazitoz (Collinder & Rasmuson 2000), piipadné kombinaci
vnéjsich a genetickych faktorti. Mezi genetické poruchy patii vrozené poruchy (poruchy, které
jsou jsou pfitomny jiz pfi narozeni) nebo ty, které maji pozdni ndstup, a to az nékolik let
po narozeni (Trommershausen-Smith 1980). Faktory vnéjsiho prostiedi jsou u koni i dal§ich
domacich zvifat nejcastejSim dusledkem vzniku kongenitalnich anomalii (Collinder
& Rasmuson 2000), nicméné se predpoklada, Zze vyskyt genetickych poruch u koni je nizsi
nez U ostatnich domécich zvitat, coz je pravdépodobné zplisobeno pozdéjsi domestikaci koni
(Bowling & Ruvinsky 2000). Mnoho onemocnéni se zdanlivé vnéj$imi pfi¢inami muze byt
disledkem genetickych mutaci (Collinder & Rasmuson 2000).

Vady mladych koni, jako jsou napfiklad rizné deformace, zavazné pohybové
¢i neurologické problémy, jsou vzdy nepfijatelné a jsou ¢astym divodem K vyfazeni jedince
z chovu i provozu. Defektni gen je mozné odhalit prostiednictvim rodokment a nositele
takovych gent vytadit z dal§iho chovu (Collinder & Rasmuson 2000). Vzhledem k dlouhé
generacni dob¢, malému poctu potomkl na jednu klisnu, rozptylenim odstavenych koni po
svété s pomérné Castou zménou majiteld, mnohdy netplnou evidenci a existenci mnoha
onemocnéni S opozdénym nastupem projeviu nebo proménlivou penetranci (Finno et al. 2009),
neni vzdy snadné prokazat dédi¢nost chorob koni, | kdyz se ¢asem ukaze, ze jsou dana
onemocnéni genetického puvodu (Collinder & Rasmuson 2000). Studie tykajici se dédi¢nosti
genetickych poruch u koni byvaji nejen obtizné a zdlouhavé, ale také nakladné. Genetické
poruchy jsou nezadouci nejen z ekonomického hlediska, ale také z hlediska zdravi a welfare.
Snizuji hodnotu a vykonnost koné, né€které z nich jsou bolestivé a snizuji kvalitu Zivota
postizeného koné¢ (Finno et al. 2009).

Az do roku 2006 byly k dispozici jen omezené nastroje pro studium genetickych
onemocnéni koni, pfi¢emz se pokrok opiral zejména 0 vyskyt homologii (spole¢nych znaki)
ujinych druhi. Pomémé nedavny vyvoj genomovych map koni a kompletni sekvenovani
genomu kon¢ urychlilo tempo genetickych objevii. V roce 2007 byly pomoci mapovani
genomu identifikovany dvé genetické mutace a to pro hereditarni regiondlni kofiskou astenii
(HERDA) a polysacharidovou myopatii (PSSM) a poté nasledovaly dalsi. Kromé
jednoduchych mendelistickych genetickych znakti mohou poskytnout tyto nové technologie
prostiedky k identifikaci lokust kvantitativnich znakt pro vicefaktorové znaky (Finno et al.
2009).
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3.1.1 Anomalie nervové soustavy

3.1.1.1 Hydrocefalus

Hydrocefalus je porucha vyskytujici se u vSech druhid savcu véetné exotickych druht
aptaktu (Schmidt & Ondreka 2019). Objevuje se také u lidi, odhadovana prevalence je
0,5 az 0,8 postizenych déti na tisic narozenych. U koni je hydrocefalus pomérné neobvyklou
poruchou, u které bylo zaznamenano pouze nékolik pfipadd. Ve studii Crowe & Swerczek
(1985) bylo zjisténo, ze hydrocefalus mél u plnokrevnika prevalenci 3 % (18 z 602 piipadn).
Celkova prevalence potratii U koni se odhaduje na 2 %, takZe prevalenci hydrocefalu lze
odhadnout pfiblizn¢ na 0,6 zasaZenych plodid na 1 000 porodd, coz je podobné prevalenci
u lidi (Sipma et al. 2013).

Hydrocefalus je charakterizovan nadmérnou akumulaci mozkomisniho moku
v komorovém systému mozku a dilataci komor v disledku obstrukce toku mozkomisniho
moku, jeho zvySenou produkci nebo zménou v absorpci (Sipma et al. 2013). Porucha je také
spojovana S dystokii u klisen a muze vést k fatalnim komplikacim pii porodu. Postizena
hiibata jsou vétSinou pfedCasné narozena, a to bud’ jiz mrtva, nebo je pfistoupeno k eutanazii.
Pfi¢inou tohoto defektu je mutace v genu BAGALNT2 (Ducro et al. 2015). Klinické pfiznaky
mohou byt rizné zévazné a nejsou zcela specifické. Je popsana celd fada nespecifickych
ptiznakd jako napfiklad zména mentality nebo $patna vazba htibéte s matkou. Ackoliv je
u vétsiny hiibat zfejma klenba lebky, néktera mohou vypadat fyzicky normaln¢ (Schmidt
& Ondreka 2019).

Zakladni patomechanismy jsou velmi variabilni a druhové specifické. U prezvykavct
jsou hlavni pficinou vrozeného hydrocefalu teratogenni viry. U konovitych nehraji roli
nitrodéloZzni infekce a misto obstrukce pritoku mozkomiSniho moku obvykle zlstava
neur¢eno. U ptaki a velkych kockovitych Selem je hydrocefalus obvykle ziskany a casto
souvisi s nedostatkem vitaminu A. U psi a kocek muze byt vrozeny, ale také spojeny
s poruchou ristu lebky a obratlii (Schmidt & Ondreka 2019).

¢ ——
Obr. 1 Hiibé s hydrocefalem (Pievzato z Ayala-Valdovinos et al. 2017)
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V poslednich letech se ukédzalo, ze vyskyt hydrocefalu je u Friskych koni vétsi nez
u jinych plemen. Divodem je, ze populace tohoto plemene byla uzaviena pro vnéjsi chov
a kfizeni s jedinci jiné plemenné pfislusnosti tedy neni mozné. V dusledku omezeného
genofondu se vyvinul vysoky stupein ptibuzenské plemenitby. Podobnd patogeneze byla
prokazana u populace pst s podobné uzkym genetickym fondem (Sipma et al. 2013).

3.1.1.2 Cerebelarni abiotrofie

Cerebelarni abiotrofie (CA) je dédi¢né, neurodegenerativni onemocnéni, které postihuje
Purkynovy buiky v mozecku a zpisobuje ataxii U arabskych hiibat (Scott et al. 2017).
Je zptsobeno specifickou atrofii v mozecku, kterd je disledkem vrozeného metabolického
defektu béhem vyvoje (Scott et al. 2018).

Vyskytuje se u n€kolika druhti v¢etné psu, ovci a skotu, ale je pravdépodobné, ze
U téchto druhit nema CA stejnou etiologii jako u koni. Objevuje se u Arabskych plnokrevniki
¢i koni z tohoto plemene vychazejicich, ale objevila se také u Gotlandského ponika
a Oldenburského teplokrevnika (Cavalleri et al. 2013). Porucha byla poprvé zdokumentovana
u skotu v roce 1951.

Histologicky vede cerebelarni abiotrofie obvykle ke ztraté Purkynovych bunék
v mozecku béhem né¢kolika dni az nckolika mésicli po narozeni. VétSina zasazenych koni
se zda byt pti narozeni normalni (Scott et al. 2018). Progresivni degenerace Purkynovych
bun¢k zpusobuje klinické ptiznaky, ve vét§iné ptipadi mezi narozenim a Sestym mésicem
véku, je v§ak mozny i pozd&jsi projev (Cavalleri et al. 2013). Obvykle nedochazi k zadnému
zasadnimu zmenSeni velikosti mozecku, jako muzeme vidét u hypoplazie mozecku, a ztrata
Purkyiiovych bunék je Casto povazovana za rozptylenou po celém mozecku. Definitivni
diagnoza poruchy zistava zalozena na postmortem histologickych nalezech. Neurologicky
se Casto vyskytuji tfesy hlavy spojené s volnim, nekoordinovanym, pfehnanym pohybem
koncetin a celkové abnormalnim posturalnim chovanim (€asto opozdénym), také chybi reakce
na hrozbu (Casto kvili nedostatetnému mrkani) (Scott et al. 2018). Obvykle byva
pozorovatelna taktéz hyperaktivita a sklony k uleku a padu (Cavalleri et al. 2013). Piiklady
téchto motorickych deficitlii na mozecku lze nalézt u dobfe znamych onemocnéni, jako je
Parkinsonova choroba a syndrom fragilniho X (Scott et al. 2018). Tato porucha byla spojena
s mutaci vV genu TOE], kter4 byla odhalena u arabskych koni. Onemocnéni se dédi recesivné
(Cavalleri et al. 2013).

3.1.1.3 Holoprosencefalie

Holoprosencefalie je vzadcnd mozkova anomadlie, kterd se mize vyskytnout U Zivé
narozenych zvifat, i kdyz je Cast&jsi u mrtvé narozenych (Schmidt & Ondreka 2019). Tento
stav je povazovan za nejCastéj$i malformaci prfedniho mozku u lidi a obc¢asné je hlasen
u nékolika druht zvifat véetné psu, ovci, prasat a koni. Jedna se 0 malformaci centralniho
nervového systému, ktera je charakterizovana netplné nebo uplné chybé&jicim rozdélenim
hemisfér predniho mozku, bézné¢ doprovazena kraniofacidlnimi malformacemi napiiklad
kyklopii ¢i vyskytem ,,chobotu® a absenci ¢ichovych nervi. Vyskyt kyklopie a ,,chobotu* je
vétSinou popisovan U zvifat spasacd, ktefi v raném stddiu biezosti pozfou teratogenni
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alkaloidy v rostlinach. Etiologie této vady je rtiznoroda, nicméné U vétSiny piipadt zistava
pfi¢ina neobjasnéna (Henker et al. 2022).

Holoprosencefalie mize mit tii rizné typy a to alobarni, lobarni a semilobarni. Alobarni
hemisféru, kde dochazi ke kraniofacialnim defektim a k nékolika dal$im anomaliim
ve strukturdich CNS. Semilobarni, lobarni a dal$i mén¢ Casto diagnostikované podtypy jsou
mirnéjSimi formami této malformace, které se vyznacuji riiznym stupném neuplného oddéleni
hemisfér pfedniho mozku a mohou byt také doprovazeny kraniofacialnimi malformacemi
(Henker et al. 2022). Prvni pfipad, kde byla semilobarni holoprosencefalie spojena
s anomaliemi dalSich organt byl uveden ve studii Pintore & Cantile (2016).

Obr. 2 Alobarni holoprosencefalie U potraceného fétu American Quarter Horse (Pevzato
z Henker et al. 2022)

Poznamka: Na obrazcich A, C zobrazen bézné vypadajici mozek. Na obrazcich B, D zobrazen mozek zasazeny
holoprosencefalii.

Obr. 3 Srovnani mezi mozky konskych plodu s gestacnim staiim okolo deviti mésict
(Prevzato z Henker et al. 2022)

Pticinou néckterych forem jsou mutace v genu SHH, ktery je zodpovédny za utvareni
sttedovych struktur CNS. Prvni zpravu o alobarni formé¢ u koni uvedla studie Henker et al.
(2022), kde byl postmortalnimu vySetieni podroben potraceny fétus American Quarter Horse,
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nicméné nebyla zjisténa pficina vzniku. Prvni zpravou o semilobarni formé je studie Koch
et al. (2005), kde byla diagnostikovana u klisny plemene Morgan.

3.1.1.4 Encefalokéla

Encefalokéla je vzacny defekt neuralni trubice, ktery je dobfe zdokumentovan
Vv I€karské literatufe. V jihovychodni Asii se uvadi vyskyt az 1 : 5 000 porodii na rozdil
od 1 : 40 000 porodt ve vyspélych zemich. Obecné je vada definovana jako vyhiez mozkové
tkan¢ véetné mozkovych plen skrze defekt v jedné nebo vice kostech lebky (Buck & Hunt
2019). Tento defekt mize byt rizného rozsahu, od malého az po tykajiciho se vétSiny lebky.
Taktéz se mize vyskytovat jak samostatné i v doprovodu jinych vyvojovych vad (Hahn
2008).

Chirurgicka korekce encefalokély u ¢lovéka obvykle vede k piiznivému vysledku,
i kdyz prognéza zavisi na zavaznosti piipadu. Usp&$na chirurgickd lé¢ba byla také
zaznamenana U psu a koéek (Buck & Hunt 2019). U koni obvykle dojde K potratu, piipadné
se hiibé narodi predcasné a dojde k umrti ¢i eutanazii, jelikoz vada je neslucitelna se zivotem
(Hahn 2008). Nicmén¢ v roce 2019 se objevil prvni ptipad mésic a pil staré¢ho hiibéte,
u kterého byla ispésné provedena chirurgicka korekce poruchy (Buck & Hunt 2019).

Obr. 4 Na prvnim obrazku je viditelna encefalokéla. Druhy a tfeti obrazek zobrazuje hiibé pét
mésicti po operaci (Pievzato z Buck & Hunt 2019)

Obr. 5 Oteviena frontalni encefalokéla (Pfevzato z Buck & Hunt 2019)
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3.1.1.5 Syndrom levandulového hiibéte

Syndrom levandulového hiibéte, taktéz nazyvan ,letalni ziedéni barvy srsti* (Brooks
et al. 2010) je letalni, dédicné onemocnéni, které se dédi autozomalné recesivnim zpisobem
(AbouEl Ela et al. 2022) na zaklad¢ alely LFS (Efendi¢ et al. 2018). Tato mutace je Cast&jsi
u arabskych hiibat egyptského plivodu nez u hiibat z jinych krevnich linii. Heterozygotni
koné, ktefi jsou nositeli LFS vypadaji normdln€, zatimco recesivné homozygotni hiibata
umiraji kratce po narozeni v disledku vaznych komplikaci.

U recesivnich homozygotii byl popsan zdvazny stav S pfitomnosti neurologickych
ptiznakil jako je slaby saci reflex, neschopnost stat, svalova tetanie, opistotonie, dorzoflexe
hlavy a krku, stoceni hlavy K jedné strané krku, kmitavy pohyb oc¢nich bulbi a spontanni
ztuhlé nebo padlujici pohyby nohou (AbouEl Ela et al. 2022), pfilezitostné se vyskytuje
i mirny pokles v poctu leukocytl. Kromé téchto abnormalit je pro postizena hiibata
charakteristicka ,,levandulova“ barva srsti. Tato barva, popisovana jako bledé Seda, cinova,
svétle kastanova a levandulova, zformovala nazev poruchy. Pocatecni diagnéza muze byt
obtizna, nebot’ klinické ptiznaky LFS lze snadno zaménit S fadou neonatalnich stavii véetné
neonatalniho maladjusta¢niho syndromu a encefalitidy (Brooks et al. 2010).

Dtive popsané mutace U lidi a mysi poskytuji nékolik fenotypu, které jsou podobné
syndromu levandulového hiibéte. Zejména dva geny, RAB27A a MYO5A, poskytuji
fenotypy s napadnou podobnosti k LFS. U lidi bylo prokazano, ze n&kolik specifickych
recesivnich mutaci v téchto dvou genech zptsobuji podobné poruchy (Brooks et al. 2010).
MYOS5A byl proto identifikovan jako gen, ktery by mohl stat za onemocnénim.
Sekvenovanim kodujici oblasti byla identifikovana delece jedné baze v oblasti koncové
domény. Delece vytvaii zkraceny proteinovy produkt prostiednictvim vkladu piedcasného
stop kodonu. Tato chyba byla potvrzena jako pii¢inna mutace (Bierman et al. 2010).

Obr. 6 Hiibé se syndromem levandulového hiibéte a projevem opistotonu, jednim z hlavnich
neurologickych pfiznaki poruchy (Pievzato z Brooks et al. 2010)
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3.1.1.6 Narkolepsie

Narkolepsie je nevylécitelné, neprogresivni onemocnéni centralniho nervového systému
(van Nieuwstadt et al. 1993). Jedna se 0 poruchu rapid eye movement (REM) faze spanku
(Hahn 2008). U lidi zptusobuje narkolepsie béhem dne nadmérnou ospalost (nékdy se objevi
spankovy zachvat), kataplexii (nahla ztrata svalového tonusu), halucinace a spankovou
paralyzu. U koni a jinych savch je kataplexie nejcastéji pozorovanym piiznakem. Miize
se objevit nadmérnd ospalost, ale je obtizng&j$i ji pozorovat. Kataplexie je zplisobena
rozdélenim REM spanku. Etiologie narkolepsie je stale pfedmétem debat, ¢asteéné proto, ze
normalni spankové vzorce nejsou zcela pochopeny. U lidi a nékterych plemen byla prokazana
dédi¢nost. U Shetlandskych poniki se nemoc vyskytuje v ur¢itych liniich. Role traumatu
a infekce je pfedmétem debat (van Nieuwstadt et al. 1993).

Byly popsany ptipady vyskytu nadmérné ospalosti U koni v souvislosti s piibuznosti
jedincti. Primarni poruchy spanku charakterizované nadmérnou denni spavosti u lidi lze
rozlisit jako narkolepsii S kataplexii, narkolepsii bez kataplexie, idiopatickou hypersomnii
s dlouhou dobou spanku a idiopatickou hypersomnii bez dlouhé doby spanku. Narkolepsie je
charakterizovéna vyskytem kataplexie nebo abnormalit REM spanku. Sporadicka narkolepsie
s kataplexii (nédhla a ptrechodna epizoda ztraty svalového tonusu) U lidi a psi je obvykle
charakterizovana nedostatkem hypokretinu-1 v mozkomi$nim moku. Hypokretiny jsou
neuropeptidy produkované neurony hypotalamu. Podileji se na chuti Kk jidlu, energetické
homeostaze, neuroendokrinnich funkcich a podpoie bdé¢losti. Diagnoza narkolepsie je u koni
vétSinou zaloZzena na vyvolani emocnich situaci (napt. vyb&hnuti ze staje na pastvu)
a negativnich vysledcich klinickych, laboratornich a neurologickych vySetteni. U téchto koni
je nutné vyloucit spankovou deprivaci zptisobenou bolestivymi ortopedickymi poruchami
(Ludvikova et al. 2012). Incidenty kolapsu u novorozenych hiibat se mohou objevit spontanné
nebo mohou byt vyvolané podnétem, jako je manipulace nebo nejcastéji krmeni. Syndrom
muze byt pfitomen od narozeni nebo muze byt spustén po zakroku, jako je operace (Hahn
2008).

Ve studii Ludvikové et al. (2012), je uvedena série tii piipadd, kde je popsan vyskyt
poruch spanku u tii Lipickych koni. VSichni se narodili po stejném hiebci, ale z ruznych
Klisen.

V prvnim ptipadé byla klisna pfijata na kliniku ve véku Sesti tydna. Kolébani, klopytani
a neptetrzity spanek byly pozorovany od véku dvou tydni. Vysledky klinického vySetieni
a hematologického a krevniho biochemického vySetieni neodhalily Zaddné abnormality. Klisna
byla ospala, ale bylo mozné ji na n€kolik vtefin probudit hluénym podnétem. Byla schopna
nasledovat svou matku, ale pii chiizi se jevila ospala s ob¢asnou tendenci upadnout. Spankové
chovani hiibéte bylo v noci normalni a hiib¢é spalo vleZze na boku. Neurologické vySetieni
s vyjimkou psychického stavu bylo v normé&. Byla stanovena predbézna diagnoza narkolepsie.
Hiibé bylo propusténo z Kliniky a znovu vySetfeno ve véku 6 let, znamky poruchy spanku
se od 2 let postupné snizovaly, kolapsy byly pozorovany jednou za 2—-3 mésice.

V druhém ptipadé byla klisnicka na kliniku pfijata ve véku 5 mésici. Ospalost byla
pfitomna od v€ku deseti dnt. Klisna vypadala neustdle ospale nebo spala, kymacela se
a klopytala. Stala Siroce rozkrocena S nizkym drZenim hlavy a probudila se, kdyz se jeji nos
dotkl zemé¢, pad nebyl pozorovan. T¢€lesné a neurologické vySetfeni hiibéte neodhalilo zadné
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patologické nalezy s vyjimkou psychického stavu, ktery by se dal oznacit za ospalost. Hiib¢é
bylo mozné probudit hluénym podnétem nebo odebranim matky. Normélni védomi bylo
zachovano pouze 10-15 vtetin. Chovani a dusevni stav byl normalni, kdyz bylo hiibé vzhiru.
Vysledky hematologie a biochemie krve neodhalily Zddné abnormality. Hiibé bylo na zadost
majitele propusténo z kliniky a utraceno v terénu. Pitva nebyla bohuzel provedena.

Ve tetim piipadé byla klisna lipicana poprvé vysetiena ve véku 5 let. Klisna byla
pfemisténa do jiné staje a pracovala jen sporadicky, oSetfovatelé hlasili ospalost, vyboceni
hrudnich koncetin az pad na karpalni klouby. Ospalost byla vyzna¢na vyvedenim koné
ze stdje. Spanek mohl byt pferusen silnou energetickou stimulaci. Po ndvratu klisny
do predchozi staje zacala klisna opét pravidelné pracovat a klinicky stav se zleps$il. Majitel
uvedl silny vztah mezi fyzickou aktivitou koné¢ a snizenim klinickych ptiznakd. Chovatel
klisny uvedl, Ze od hiibéte byl kini pomérné pomaly, oblasné klopytal a kyval se béhem
chiize. Klinické a neurologické vysetieni klisny neodhalilo Zadny patologicky néalez. Rutinni
hematologie a biochemie krve byly v béznych rozmezich. Ve véku sedmi let byla klisna
pravidelné jezdéna. Klinické ptfiznaky ospalosti byly pfitomny kazdy den rano, kdyz byla
klisna vyvedena ze stije do vybchu. Intenzita ospalosti byla vétsi v kratkych obdobich
(n€kolik dni), béhem kterych klisna nebyla jezdéna.

Poznamka: Priznaky vykazovalo po krmeni a bylo velmi obtizné jej probudit.

Obr. 7 Htibé Amerického miniaturniho kon¢ s narkolepsii (Pfevzato z Hahn 2008)
3.1.2 Vady svalstva

3.1.2.1 Myotonie

Myotonie jsou ziskané nebo dédi€né neuromuskuldrni poruchy -charakterizované
pomalou relaxaci svalli po kontrakci nebo elektrické stimulaci. Genetické formy vrozené
myotonie jsou charakterizovany poruchou funkce transportnich kanalti chloridovych, sodnych
nebo draselnych iontli v membrané bunék kosterniho svalstva. Dal§i mutace v genech, které
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koduji iontové kanaly, se podileji na raznych dédi¢nych svalovych onemocnénich.
Kongenitalni myotonie jsou u lidi zplGsobeny recesivnimi nebo dominantnimi mutacemi
v genu CLCN1, které zpusobuji Beckerovu ¢i Thomsenovu chorobu (Wijnberg et al. 2012).
V tomto genu bylo nalezeno vice nez 120 mutaci (Miryounesi et al. 2016). Svalovy
chloridovy kanal, kodovany genem CLCNI1, reguluje elektrickou vzrusivost membrany
kosterniho svalstva (Wijnberg et al. 2012) a hlavnim rysem této poruchy je pravé zvysena
drazdivost membrany svalové bunky (Miryounesi et al. 2016). Souvislost mezi myotonii
a kondukci chloridii byla poprvé popsana u myotonickych mysi. Prvni mutace v genu
CLCN1, u které seukézalo, ze zpusobuje myotonii, byla nalezena U domacich zvirat,
napiiklad u ,,omdlévajicich“ koz, u kterych se béhem prudkych pohybl vyvinula zavazna
akutni svalova ztuhlost, nebo se pii leknuti znehybnily.

V roce 1962 byl hlaSen prvni ptipad podezieni na myotonii U koni (Wijnberg et al.
2012). V mnohych ptipadech byla myotonie U koni na zakladé svalové biopsie spojena
se svalovou dystrofii. Vzhledem k tomu, ze dalsi ptiznaky zahrnovaly hypoplazii varlat, Sedy
zakal a dystrofii sitnice, které se Casto objevuji V pozdnim priibéhu onemocnéni, myotonie
U koni byla oznafena jako ekvivalent lidské myotonické dystrofie (DM) nebo Steinertovy
choroby (Montagna et al. 2001).

Studie Wijnberg et al. (2012) popisuje piipad 7 mésict starého hiebecka plemene New
Forest Pony, ktery byl ptfevezen na equinni kliniku Utrechtské univerzity. Béhem prvnich
4-6 tydnl Zivota se hiibé vyvijelo normaln¢. Hlavni abnormality pozorovany majitelem byly
opakujici se pfihody leZeni s naslednymi potiZemi se zvednutim na nohy v disledku svalové
ztuhlosti. Frekvence téchto piihod se zvySila béhem mésice pted pievezenim na kliniku.
V dobé klinického vySetfeni bylo zjisténo, Ze hiibé je dobfe vyvinuté S nadprimérnou
svalovou hmotou ve srovnani S jinymi hiibaty stejného plemene. Pti stimulaci (naptiklad pii
otevieni dvefi staje nebo pfi vstavani) se hiibé zdalo byt hyperaktivni a doslo k doasnému
vyklenuti tfetiho vicka v dusledku jednostranného ¢i oboustranného zatazeni oka. Béhem
vokalizace skoncilo fehtani pronikavym piskanim nebo hlubokym, mrucivym zvukem.
Péanevni koncetiny byly extrémné rovné a hiibé kracelo neochotné, strnulym krokem. Pfi
chtizi panevni koncetiny ne vzdy nasledovaly stopu hrudnich koncetin a v disledku ztuhlosti
ztracelo hiibé snadno rovnovahu a prilezitostné ztratilo i oporu v koncetinach. Vseobecné
vysetfeni neodhalilo zadné jiné abnormality kromé zatazeni oka a vyklenuti tetiho vicka po
dobu pfiblizné¢ 30 vtefin. Neurologické vySetieni odhalilo normalni mentalni stav,
prileZitostné Siroky postoj a Zadné deficity hlavovych nervil. Posturalni reakce nebylo mozné
provést a zvednuti koncetin bylo ztizeno svalovou ztuhlosti. Manudlni flexe kloubli nebyla
mozna. Pohyby krku a trupu byly velmi omezené a hiibé se snadno vyvedlo z rovnovahy.
Prestoze vykazovalo znadmky slabosti, chybéla ataxie a hlavnim problémem se zdala byt
neohebnost. Mutace genu CLCN1 byla povazovana za moznou pfic¢inu a byla provedena
mutacni analyza. Postizené hiib¢é bylo pro tuto mutaci homozygotni, vykazovala recesivni
zpusob dédic¢nosti. Mutace v genu CLCNL1 je tedy povazovana za moznou pfi¢inu vrozené
myotonie.
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Obr. 8 Stazeni o¢ni bulvy jako disledek myotonie (Pfevzato z Wijnberg et al. 2012)

Obr. 9 Svalovy tonus zadni koncetiny pietrvavajici v klidu po spontannim pohybu koné
(Pfevzato z Montagna et al. 2001)

3.1.2.2 Maligni hypertermie

Maligni hypertermie je farmakogenetickda porucha kosterniho svalstva, ktera se
projevuje jako hypermetabolicka reakce na siln€ tékavé anestetické plyny jako je halotan,
sevofluran, desfluran a isofluran (Rosenberg et al. 2015). Dale se miize projevit jako reakce
na neanestetické faktory, které mohou zahrnovat trénovani, stres, rozmnozovani, nemoci
a soubézné myopatie. Anestetické i neanestetické myopatické projevy maligni hypertermie
se vyskytuji u plemene Quarter Horse s mutaci v genu RyR1 a onemocnéni se dédi
jako autozomaln¢ dominantni znak. Stejna porucha byla popsana také u lidi, prasat a psi
(Aleman et al. 2009).
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Priznaky zpusobené anestetickymi i neanestetickymi faktory jsou podobné. Mezi
klinick¢é a laboratorni symptomy patii tachykardie, hypertermie, svalova ztuhlost,
rhabdomyolyza, respira¢ni a metabolicka acidoza a poruchy elektrolytt (Aleman et al. 2009),
protruze tfetiho vicka, trismus, nadmérné poceni a neschopnost kon¢ stat (Delfiol et al. 2018).
Vyrazné zvyseni svalového metabolismu ma za nasledek rychlé zvyseni télesné teploty, ktera
muze piekrocit 43 °C (109,4 °F). Prvni zprava 0 nemoci se u koni objevila v roce 1975 a od té
doby byly zdokumentovany dalsi ptipady. Mezi hlasené kon¢ patii Quarter Horse,
plnokrevnici, Appalossa, Arabové a ponici. Klinické pfiznaky projevujici se pii expozici
spoustécim agens jsou podobné tém, které jsou popsadny u lidi. Neanestetické projevy
onemocnéni bez ptitomnosti anestetické formy a rhabdomyolyzy nebyly u koni hlaseny
(Aleman et al. 2009), ale byly zdokumentovany u lidi a prasat (Nieto & Aleman 2009).

3.1.2.3 Hyperkalemické periodicka paralyza

Hyperkalemickd periodickd paralyza (HYPP) je autozomélné kodominantni forma
myotonie u koni Quarter Horse, American Paint Horse a Appalossa, ktefi jsou potomky
popularniho hiebce Quarter Horse Impressive (Valberg 2018). Alela HYPP pravdépodobné
zustala zachovéana v populaci Quarter Horse kviili potfebé souvisejiciho svalového fenotypu
v soutézich halter (Brosnahan et al. 2010).

Klinické ptiznaky jsou epizodické, charakterizované myotonii, svalovymi fascikulacemi
(samovolné zaskuby svalovych vlaken), prolapsem tietiho vicka, slabosti, dechovymi
obtizemi a lezenim (Brosnahan et al. 2010). Samovolné zaskuby svalovych vlaken jsou
nejCastéjSim piiznakem (Naylor 1997). Zavaznost pfiznakii se muze pohybovat od
asymptomatickych ptes kazdodenni epizody az po smrt (Brosnahan et al. 2010). Smrt mutze
nastat v dasledku srde¢niho nebo respiracniho selhani (McAuliffe 2014a), v nékterych
ptipadech byla zvifata utracena kvili zvySené frekvenci a zavaznosti atak nebo zranéni, jako
jsou zlomeniny kosti, které byly nasledkem padt zpusobenych atakami (Reynolds et al.
1998). Zvysena frekvence dechu je béhem atak casta (McAuliffe 2014a) a koncentrace
drasliku Vv séru jsou béhem zachvatii obvykle zvysené (Naylor 1997). Postizeny mohou byt i
hltanové a hrtanové svaly coZ ma za nasledek stridor (Selest pfi dychani) nebo duSnost. Ataky
mohou byt vyvolany stresory, jako je doprava, pfedvadéni, zména pocasi a celkova anestezie
(McAuliffe 2014a). Zachvaty obvykle trvaji nékolik minut az né€kolik hodin, avSak Casto
ustanou bez lékarského zasahu (Naylor 1997).

HYPP je onemocnéni kosterniho svalstva a s vyjimkou sekundarni srde¢ni arytmie nebo
hyperkalémie 1ze vSechny ptiznaky vysvétlit vlivem zaménéného genu, ktery je zodpovédny
za transport sodiku ve vlaknech kosterniho svalstva (Naylor 1997). Jedna se o substituci
CzaG v genu napétové fizeného sodikového kanidlu SCN4A. Tato zaména ovliviluje
klidovy membranovy potencial tak, Zze se kanal po pocate¢ni depolarizaci nedeaktivuje
Vv reakci na zvySeni drasliku (Brosnahan et al. 2010). Svalova vlakna koni s HYPP jsou méné
depolarizovana, a tedy blize k prahovému potencialu pro kontrakci nez normalni svalova
vlakna (Naylor 1997) a dochazi ke nepfetrzit¢ depolarizaci myocytii, kterd se klinicky
projevuje jako piechodna paralyza (Brosnahan et al. 2010).

Pisemné zpravy 0 tomto stavu se objevily poprvé v roce 1986 (Naylor 1997). Nemoc
nema zadnou pohlavni ani vékovou predispozici (Delfiol et al. 2015) a vétSina piipadd je
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pozorovana U mladych, dobie osvalenych hiebct, ve véku okolo 2-3 let, ale ptipady byly
pozorovany také u hiibat jiz ve v€ku 4 mésict (McAuliffe 2014a). Poruchou je postizeno
pouze 1,5 % celkové populace Quarter Horse, nicméné¢ vice nez polovina elitnich koni
uréenych pro soutéze halter nese mutaci (Tryon et al. 2009).

3.1.2.4 Polysacharidova myopatie

Polysacharidova myopatie (PSSM) je dédiéné onemocnéni svali vyskytujici se U fady
plemen koni. Klinické nélezy odpovidajici této poruse byly poprvé popsany na pocatku
20. stoleti U pracovnich taznych koni, u kterych se pii ndvratu do prace po nékolikadennim
odpocinku objevila namahova rhabdomyolyza. PSSM vsak byla uznéana jako glykogendza
kosterniho svalstva az v roce 1992 (McCue et al. 2008), pti¢emz bylo zjisténo, ze vada je
pfi¢inou opakované rhabdomyolyzy, znamé také pod nazvem ,,tying up* u mnoha plemen
koni. Nejcastéjsi je vyskyt u Quarter Horse a piibuznych plemen (Firshman et al. 2003), ale
vyskyt byl také zaznamenan kromé taznych koni napfiklad u haflingi (Schroder et al. 2015),
arabskych koni a teplokrevnikt (Valberg et al. 2021). Vada je charakterizovana abnormalni
akumulaci glykogenu v kosternim svalstvu a poskozenim svalli pifi ndmaze. Na rozdil
od jinych znamych poruch glykogenu, které byly popsany u lidi a domacich zvifat, se zde
jedna o jeho kumulaci. Porucha je rozdélena na dva typy, pfi¢emz u typu 1 se vyskytuje
genetickd mutace v genu GYSI1, kterd se dédi s autozomdlni netplnou dominanci, U typu
2 se tato mutace nevyskytuje a jeji ptivod je prozatim neznamy (Valberg et al. 2011).

Ackoliv néktefi kon¢ s PSSM typu 1 mohou byt asymptomaticti, u vétSiny z nich
se ptiznaky projevi priméré ve veéku 6 let, nicméné vékové rozmezi je 1-14 let. Majitelé
obecné popisuji koné€ s timto typem jako koné s klidnym chovanim. Akutni pfiznaky se Casto
objevuji po méné nez 20 minutach lehké fyzické zatéze a zahrnuji zatahovani bticha, svalové
zaskuby na boku, ztuhlost svalti, poceni, neochotu Kk pohybu vpied a zjevné svalové
kontraktury (Valberg et al. 2011). Také se miiZze objevovat zastavovani a protahovani, jako
kdyby chtél kan mocit, nechut Kk praci a nedostatek energie. Tyto pfiznaky patfi mezi
chronické (Firshman et al. 2003). Ptilezitostné se vyskytuje i neschopnost vstat (McCue et al.
2008). Nejcastéji jsou postizeny svaly zadnich koncetin, ale mohou byt zasazeny i svaly zad,
bficha a ptednich koncetin. U hiibat a odstavencii plemen Quarter Horse a Paint Horse miize
dojit k rhabdomyolyze i bez namahy. Béhem akutni epizody maji koné¢ s PSSM typu 1 ¢asto
vyrazn€ zvysenou aktivitu kreatinkinazy, mize byt pfitomna myoglobinurie, coZ znamena, ze
se vmoci vyskytuje myoglobin, ktery je bézné ptitomen ve vlaknech kosterni svaloviny.
U nelécenych Quarter Horse muze byt kreatinkinaza v séru zvySena i v dobé klidu. Nejvice
nachylni jsou koné, ktefi nejsou na zacatku tréninku v dobré kondici, méli znac¢nou dobu
odpocinku nebo konzumuji stravu S vysokym obsahem nestrukturalnich sacharidi. Nékteti
majitelé uvadéji sezonni vyskyt akutnich klinickych ptiznakl, coz né€kteti pfipisuji kvalité
travy, ktera je v daném obdobi k dispozici (Valberg et al. 2011).

Termin PSSM typu 2 zahrnuje vSechny koné, u kterych se vyskytuje Spatna snasenlivost
fyzické zatéze a abnormalni kumulace polysacharidi ve svalovych vladknech, ale nemaji
mutaci v genu GYSI1. Tento typ je nejéastéji se vyskytujici formou PSSM u teplokrevniki
a arabskych koni a to ve vice nez v 80 % (Valberg et al. 2021).
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Nejucinngjsim prostfedkem pro kontrolu klinickych pfiznakd je dieta v kombinaci
s pravidelnym pohybovym rezimem (McKenzie & Firshman 2009). Jednim z dilezitych
faktori pro rozvoj klinickych ptiznakt PSSM je typ stravy. Podavéni stravy S vysokym
obsahem nestrukturalnich sacharidi mtze vést K vyssi hladin¢ kreatinkinazy po fyzické
zatézi. Dieta s nizkym obsahem nestrukturalnich sacharidi naopak potencidlné zvysuje
dostupnost volnych mastnych kyselin a mizZe snizit nimahovou rhabdomyolyzu (Schréoder
etal. 2015). Stejny dietni a pohybovy rezim piedepsany pro PSSM1 se doporucuje i pro
PSSM2, avsak piinos téchto doporu¢eni pro PSSM2 vsak neni zdokumentovan (Williams
etal. 2018). Dietni management postizenych koni by mél zahrnovat zajisténi vétSiny
kalorické potieby prostfednictvim zdroju tukt a vldkniny S minimalizaci obsahu rozpustnych
sacharidd v krmivu. Splnény by mély byt samoziejmé pozadavky na vitaminy  a mineralni
latky (McKenzie & Firshman 2009).

Obr. 11 Quarter Horse trpici téZkou namahovou rhambdomyolyzou, schopen stat jen par
minut za pomoci zavésu (Pievzato z McCue et al. 2008)
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3.1.3 Poruchy kuze

3.1.3.1 Epidermolysis bullosa

Epidermolysis bullosa (EB) je dédicné, mechanobul6zni onemocnéni lidi a zvitat
(Medeiros & Riet-Correa 2015). Bylo popsano u pst, ovci, koni, skotu, koz a ko¢ek (Cappelli
et al. 2015). Porucha se vyznacuje extrémni kiehkosti kiize a sliznic. Lidska forma tohoto
onemocnéni je také zndma pod ndzvem nemoc motylich kiidel. Hlavnim rysem EB u lidi
I zvifat je tvorba puchyil a odérek v reakci na drobné mechanické trauma (Medeiros
& Riet-Correa 2015). U koni byla porucha poprvé popsana na zacatku 20. stoleti, kdy se
objevila domnénka, Ze nemoc mize mit genetickou pfi¢inu a autozomalné recesivni dédi¢nost
(Cappelli et al. 2015).

Pod timto pojmem je zahrnuto n€kolik onemocnéni, které jsou charakterizovany
tvorbou poranéni (puchyiktt nebo puchyii) v jakékoli vrstvé kize nebo pod ni, na
dermoepidermalnim spojeni (Cappelli et al. 2015). Na zaklad¢ klinickych charakteristik
mizeme tuto poruchu rozdé€lit do dvou hlavnich forem: JEB-Herlitz (JEB-H), u které
extrémni kiehkost ktize a sliznic obvykle vede ke smrti béhem prvnich let zivota a mirnéjsi
formy souhrnné nazyvané JEB-other (oznacované také jako non-Herlitz) (Kiritsi et al. 2013).
Na zéklad¢ ultrastrukturdlnich trovni separace tkani se EB d¢li do nasledujicich tii SirSich
kategorii: epidermolysis bullosa simplex, junkéni epidermolysis bullosa a dystroficka
epidermolysis bullosa (Medeiros & Riet-Correa 2015). Léze mohou byt ptitomny pti narozeni
nebo se objevi kratce po narozeni (Cappelli et al. 2015). U vSech druhti zvifat, S vyjimkou
buvolt s epidermolysis bullosa simplex, jsou pozorovany multifokélni viedy na dasnich,
tvrdém a mékkém patie, sliznici rtl, sliznici tvaii a hibetu jazyka. Dystrofické nebo chybéjici
nehty, cCasty ptiznak pozorovany u lidskych pacienti s EB, odpovidd deformacim
a slupovanim kopyt u kopytnika a dystrofii nebo atrofii drapt u pst a kocek.

Epidermolysis bullosa je zplisobena mutacemi V genech, které koduji strukturdlni
proteiny cytoskeletu bazalnich keratinocytii nebo zény bazalni membrany (Medeiros & Riet-
Correa 2015). U koni byly s onemocnénim spojeny dvé mutace zahrnujici dva rizné geny
kodujici proteinovy komplex Laminin 332 (Cappelli et al. 2015), ktery je zékladni sloZkou
dermoepidermalniho spojeni, vysoce specializované zony bazalni membrany, ktera ptipojuje
ktzi ke Skare a tim zajiSt'uje integritu pokozky a odolnost viici vné€j§im mechanickym vlivim.
JEB-H je zptisobeno ztratou funkce a mutaci gent LAMAS3, LAMB3 a LAMC2, coz porusuje
nebo narusuje funkce Lamininu 332. JEB-other je spojeno s mutacemi ve vySe uvedenych
tiech genech nebo v COL17A1, genu kodujicim kolagen XVII, coz je vazebny ligand
Lamininu 332 (Kiritsi et al. 2013).

Studie Cappelli et al. (2015) popisuje prvni piipad hlaseny v Italii, kde se narodil
hiebecek V terminu, bezproblémovym porodem. Hiibé po narozeni vykazovalo pfitomnost
1ézi postihujicich distdlni ¢asti koncetin vSech ¢ty nohou. Od karpu levé piedni nohy
a od korunek ostatnich tfi nohou kize chybéla a obnazena Skara byla sporadicky pokryta
kousky kuze. Nebyly pozorovany zadné léze na mukokutdnnich spojenich nebo Vv ustni
sliznici. Hiibé bylo 1é¢eno intravendznimi antibiotiky a na nohu, kde chybélo kopyto, byla
pouzita kopytni bota. | ptes 1écbu hiibé po Sesti dnech uhynulo. Histologické vysSetieni
koznich biopsii odhalilo pfitomnost puchyfovitych 1ézi charakterizovanych uplnym
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oddélenim pokozky od skary. V tomto ptipadé genetické testy odhalily mutaci v genu
LAMC2.

Poznamka: LoZiskové, rozsahlé, erozivni az zviedovatélé léze byly pritomny na vsech ctyrech nohdch a zvlasté
zavazné na levé predni noze. Léze byly krvacivé, pokryty krustami s naslednym slupovanim kopyta.

Obr. 12 Ctyti dny staré hiibé Italského tazného koné (Pfevzato z Cappelli et al. 2015)

3.1.3.2 Syndrom nahého hiibéte

Syndrom nahého hiibéte je geneticky podminéna kozni choroba u koni Achaltekinského
plemene. Plemeno ma svlj pivod ve stfedni Asii a je zndmé vysokou odolnosti
a charakteristickym kovovym leskem srsti. Plemennou knihu ma plemeno uzavienou od roku
1932. Vzhledem k omezenému genofondu a praktikovani liniového $lechténi existuje u téchto
koni vysoky stupeii pfibuzenské plemenitby, ktery podporuje vyskyt recesivnich genetickych
poruch. Kon¢ s touto poruchou se rodi bez srsti a ¢asto umiraji béhem dnt az mésici
po narozeni. Prvni zdznamy 0 bezsrstych achaltekinskych hiibatech pochazeji z roku 1938
a od té doby se pocet takovych hiibat neustale zvysuje. Neni zcela jasné, pro¢ maji zasazena
htibata tak kratkou délku Zivota. Zadné z dosud znamych postizenych hiibat se sice nedoZilo
vice nez tii let, ale zaroven byla zaznamendna obrovskd variabilita, kdy néktera hiibata
uhynula ve véku nékolika tydnti a jina se dozila véku dvou a vice let. U zasazenych htibat
byly také objeveny dalsi vady jako poruchy srdce, imunitniho systému a hydrocefalus,
nicméné vzhledem nizkému poctu vySetfenych hiibat je nelze pozadovat za specifické pro
tento syndrom.

Syndrom nahého hiibéte se dédi jako monogenni, autozomalné recesivni znak. U koni
tuto poruchu zpusobuje mutace v genu ST14, kterd je u lidi zodpovédnd za autozomalné
recesivni kongenitalni ichtyozu (Bauer et al. 2017).
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Poznamka: Obé nemaji téemeér zZadnou srst. Jsou ve zbarveni cremello, které vede k velmi silnému smiseni
pigmentu, ale s fenotypem NFS nemda souvislost.

Obr. 13 Hiibata postizena NFS (Pievzato z Bauer et al. 2017)

3.1.3.3 Deé&di¢na konska regionalni dermalni astenie

Dédicna konska regionalni dermalni astenie (HERDA) je autozomalné recesivni
onemocnéni, vyskytujici se u American Quarter Horse a piibuznych plemen (Patterson Rosa
et al. 2021). Tato porucha zptsobuje abnormalni strukturu kolagenu (Walker et al. 2020).
Jedna se o formu Ehlers-Danlosova syndromu (EDS), ktery se vyskytuje u ¢lovéka a fady
dalsich druhu, jako jsou skot, ovce, psi, kocky a norci. Ehlers-Danlosiv syndrom je skupina
geneticky riznorodych poruch pojivové tkané, které jsou dusledkem mutaci gend kodujicich
ruzné typy kolagenu, enzyml modifikujicich kolageny a dal§ich proteinli mezibunécné
hmoty. HERDA zacala byt rozsahle popisovana ve veterinarni literatuie od roku 1978.
Vzhledem k bézné praxi liniové plemenitby koni se porucha posledni dobou stala jednou
Z nejcastéji hlaSenych dédi¢nych chorob (Rashmir-Raven 2013).

Postizeni koné se vyznacuji kiehkou, hyperelastickou kuzi (Patterson Rosa et al. 2021).
Charakteristické jsou pro onemocnéni také abnormality v dal$ich tkanich, konkrétné v ocich,
muskuloskeletdlnim, imunitnim a srdeCnim systému. Na vSech oblastech téla je kiZe
postizena, ale nejvice je zasazena oblast hibetu, pravdépodobné z divodu zvysené nachylnosti
k poskozeni nebo vystaveni ultrafialovému zafeni (Walker et al. 2020).

U vaznéji postizenych koni dochazi ke spontannimu odlupovani kize a rozsahlym
trznym ranam, hematomim a seromim z drobného poranéni, coz ¢asto vede K znetvorujicim
jizvam (Rashmir-Raven 2013). Kon¢ postizeni dédi¢nou koniskou regionalni dermalni astenii
maji zvySeny vyskyt viedovaténi rohovky, snizenou tloustku rohovky a také sporadicky
umisténa kolagenova vlakna v rohovce. Taktéz maji zesilenou produkci slz, zvySeny vyskyt
zakali rohovky a kiize je obecné dvakrat az pétkrat slabsi nez u bézného koné (Walker et al.
2020). Podobné¢ jako u lidi s EDS, ktefi casto pocituji bolesti kloubli a osteoartrozu, stale vice
dikazi naznaCuje, Ze zasazeni kon& jsou vystaveni zvySenému riziku osteoartrozy.
Predpoklada se, Ze léze jsou také ovlivnény hormondlnim stavem, zavaznost 1ézi se
u nékterych zvifat méni v zavislosti na tom, zda jsou bfezi ¢i nikoliv. Nicméné nejvaznéji
postiZzeni kon¢ jsou obvykle hiebci (Rashmir-Raven 2013), ale klisny maji stejnou $anci, ze
budou pienaseci genu nebo budou mit mutaci (Walker et al. 2020).
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| kdyz se pii narozeni mohou vyskytovat mirné projevy tohoto stavu, jako je volna kize
nebo neobvykla mira ohebnosti kloubtl, nejcastéji se HERDA nezaznamend, dokud se kozni
1éze nevyvinou. To byva pfiblizné ve véku 18 az 24 mésict. U nekterych postizenych jedincii
se 1éze nevyvinou do 4 nebo 5 let véku. Obvykle se zvyrazni v momenté, kdy kan vstupuje do
tréninku (Rashmir-Raven 2013) a kize se zaéne trhat pod tlakem sedla a tréninkového
vybaveni (Walker et al. 2020).

Vzhledem k tomu, Ze neexistuje Zadna 1é¢ba tohoto stavu, jsou postizeni koné obvykle
vedeni jako nejezditelni, a pokud jsou pietrvavajici zranéni dostateéné zavazna, muaze byt
vyzadovana eutanazie (Patterson Rosa et al. 2021). Léze se obecné zlepsi, kdyz jsou koné
omezeni na stani v boxu po dobu 2 az 4 tydnt a pokud jsou neustale udrZzovani uvnitt a mimo
slunce, maji mén¢ problému nez koné ve venkovnim ustdjeni. Proto minimalizace vystaveni
slune¢nimu zéafeni ve spojeni S vhodnymi dopliiky stravy a Setrnou péci 0 rany mize zlepsit
kvalitu Zivota postizenych koni a nékterym muze vyznamné prodlouzit Zivot (Rashmir-Raven
2013). | ptes zavaznost onemocnéni podstoupilo mnoho koni rutinni chirurgické zakroky,
jako je naptiklad kastrace nebo $iti traumatickych ran s velmi dobrymi vysledky (Rashmir-
Raven & Spier 2015).

Obr. 14 Spontanni slupovani kize u koné plemene Quarter Horse (Pfevzato z Rashmir-Raven
& Spier 2015)

A

Obr. 15 Hyperelasticka kiize u postizeného kon¢ plemene Quarter Horse (Pfevzato z Rashmir-
Raven & Spier 2015)
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3.1.3.4 Syndrom fragilnich hiibat teplokrevnika

Syndrom fragilnich htibat teplokrevnik (WFFS) je autozomaln¢ recesivni onemocnéni,
jez je zpusobeno mutaci v genu PLODL, ktery je spojen se syntézou kolagenu (Dias et al.
2019). Pti pafeni dvou pienasect bude 50 % potomkid heterozygotnich prenaseci, 25 %
zdravych a 25 % postizenych (Aurich et al. 2019). Homozygotnost pro tuto mutaci vede
k defektni syntéze kolagenu, coz se Kklinicky projevuje narozenim mrtvych nebo
nezivotaschopnych hiibat (Rowe et al. 2021), ktera jsou nasledné kvuli Spatné prognoze
utracena. Postizend hiibata vykazuji kozni abnormality, v€etné hyperextenzivni a abnormalné
tenké kuze, ktera vede K otevienym 1ézim. Thned po narozeni je také viditelna abnormalni
ohebnost kloubti. Uloha alely WFFS pfi potratu viak zatim neni znama (Reiter et al. 2020).
Ackoliv byla mutace identifikovana i u jinych plemen neZz teplokrevniki, vcetné
plnokrevnikli, vSechny homozygotni piipady klinického postizeni popsané ve védecké
literatufe se dosud tykaly hiibat teplokrevnikti (Rowe et al. 2021).

Dédiéné onemocnéni S pfiznaky hyperextenzivni, abnorméln¢ kiehké kaze
a hyperextenzivity kloubt bylo u lidi poprvé popsano Vv roce 1892. Nazev Ehlers-Danlosiiv
syndrom (EDS) byl pro tento komplex onemocnéni navrzen Vv roce 1934. Tento syndrom je
zpisoben riznymi mutacemi S odliSnym zpisobem dédi¢nosti a byl rozdélen do rtznych
podtypt kviili odliSnostem V postizeni cév, vnitinich organii, hojeni ran a dopadu na biezost,
zcela typické jsou vSak zmény na kuzi a Kloubech. U lidi bylo zaznamenano vice nez
20 riznych mutaci v genu PLODI, které jsou spojené¢ s EDS, nicméné ve svété zvirat byla
mutace v tomto genu popsana jen U koni (Monthoux et al. 2015). Piivod onemocnéni ziistava
neznamy. Diive existovala hypotéza, ze pivodcem onemocnéni je hifebec Arabského plemene
Bairactar Or. Ar., jehoZ potomci Vv 19. stoleti vykazovali fenotyp podobny WFFS. Nicméné
DNA z muzejniho vzorku hiebce tuto hypotézu vyvratila, kun nositelem mutace tedy nebyl
(Reiter et al. 2020).

Obr. 16 Abnormalni ohebnost kloubui (P¥evzato z Aurich et al. 2019)
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z Monthoux et al. 2015)

3.1.3.5 Hypotrichdéza

Hypotrichéza znamena mens$i mnoZstvi osrsténi, nez je bézné (Lindgren et al. 2020).
Jedna se 0 dédi¢né onemocnéni (Scott & Miller 2011), jehoz stav vede az k alopecii, ktera je
zjevnad hned po narozeni nebo se béhem neonatalniho obdobi rozviji. Mize byt spojena
s defekty dalSich ektodermdlnich struktur, jako jsou zuby, kopyta, o¢i nebo potni Zlazy
(Lindgren et al. 2020). Hypotrich6za mliZe byt regionalni nebo viceloziskova, ale obvykle je
rozsitena pies celé télo (Scott & Miller 2011). U hospodaiskych zvifat se tato porucha
objevuje nejcastéji U skotu, kde bylo popsdno az osm riznych druhii hypotrichézy, z nichz
jsou nékteré letalni. Také byl popsan vyskyt U ovcei, prasat a koz (Valentine et al. 2001).

Koniska forma hypotrichdzy se vyskytuje pievazné u kudrnatych plemen jako je
American Bashkir Curly a Missoursky klusak. U téchto plemen dochazi k béznému obdobi
linani, ale u nékterych jedincG dochazi k trvalému vypadavani srsti na hiivé a ocasu.
Projevuje se jako rozptylena aZ Gplné alopecie v dusledku dysplazie vlasovych folikuli. Koné
s netplnou hypotrich6zou maji chlupy poldmané a vypadané na lateralni strané kofene ocasu
a na kstici (Lindgren et al. 2020). Kuze Vv postizenych oblastech muzZe byt Supinata a na omak
ten¢i (Scott & Miller 2011).

Ojedin¢le byla hypotrich6za popsana ve studii Valentine et al. (2001) u hiibéte plemene
PerSeron ve zbarveni blue roan. Pro roan zbarveni srsti koni je charakteristicka rozptylena bila
srst s tmavymi body. Tento fenotyp se vyskytuje u Siroké Skaly plemen koni, pficemz
zakladni genetické pozadi neni dosud znamo (Grilz-Seger et al. 2020). Kan se narodil
s nerovnomérné ohrani¢enou, skvrnitou alopecii trupu a nohou. Zuby a kopyta byly normalni.
Alopecie postupovala a ve véku jednoho roku byla témét Gplna. Histopatologické nalezy
kozni biopsie ziskané ve veéku 7 mésici ukazaly téZkou folikuldrni hypoplazii
a hyperkeratozu. Ve véku péti let byl kiin téméf bez srsti, zin€ na hiivé a ocasu byly pfitomny,
ale tidké. Kuan byl citlivy ke zménam vnéjSich teplot, a také ke slunecnimu zateni, jez
mu zpisobovalo poskozeni klize zejména na nepigmentovanych castech téla (Valentine
et al. 2001).
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".ﬁ‘v‘k.; : ':ét’« 3 = 3
Poznamka: Hiiva byla normalni, ale osrsténi bylo ridke, slozeno z dlouhych, hrubych chlupii.

Obr. 18 Hrib¢ PerSerona Vv péti mesicich staii (Prevzato z Valentine et al. 2001)

oy

Obr. 19 Stejny kan jako na obr. 13 ve véku péti let (Prevzato z Valentine et al. 2001)

3.1.3.6 Vitiligo

Depigmentace u koni, ktera je podobna lidskému vitiligu, se vyskytuje pfevazné u zvitat
bilé barvy srsti a je charakterizovana progresivni skvrnitou depigmentaci kiize kolem oci,
tlamy a perianalni oblasti (Druml et al. 2021).

Depigmentace muze nartstat ¢i slabnout na intenzité, ale obvykle je trvald. Neni
viditelny zanét kiize a kin nema zadné dalsi pfiznaky (Lindgren et al. 2020). Tato kozni
porucha je zpusobena ztrdtou melanocytli, které produkuji epidermalni pigment. U lidi
postihuje vitiligo oblasti kize hlavné v obli¢eji, rukou, nohou a genitaliich a je pozorovano
u 0,5-2 % populace. Patogeneze lidského vitiliga je popsana jako interakce mezi vnitinimi
defekty melanocytii, autoimunitnimi mechanismy, environmentalnimi a genetickymi faktory.
Melanocyty u pacientii s vitiligem rostou méné efektivné a vykazuji strukturalni defekty.
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Kromé¢ vnitinich abnormalit se také ukézalo, Ze exogenni faktory oxidacniho stresu mohou
iniciovat vyssi troven destrukce melanocyti U jedincd postizenych vitiligem (Druml et al.
2021). Ulidi vitiligindzni kize vykazuje lymfocytarni zanétlivy infiltrat T-lymfocytd,
proliferaci Langerhansovych bunék, tvorbu vakuol v pokozce a degenerativni zmeény
v koznich nervovych fibrilach. U pacientid s touto poruchou jsou ¢asto piitomny zvySené
autoprotilatky proti melaninu, tyrosinaze a dalSim latkdm. Onemocnéni je Casto pfidruzeno
k systémovym abnormalitam a nutri¢énim nedostatkim (Montes et al. 2008).

V soucasné dob¢ byly popsany fenotypy depigmentace zvirat podobné vitiligu U koni,
pst, kocek, prasat, kufat a mysi. Toto onemocnéni bylo pozorovano U gelderlandd,
plnokrevnikt, arabskych, belgickych, oldenburskych, meklenburskych koni a u Quarter
Horse. Zpravy o fenotypech podobnych vitiligu se tykaly arabskych koni (Arabsky syndrom
blednuti), Pura Raza Espanola — P.R.E., Starokladrubskych a Lipickych koni. Tato plemena
koni se vyznacuji stfedni az vysokou frekvenci mutace alel STX17 spojené s bilou barvou
srsti, kterd je pfi¢inou progresivniho vybélovani (Druml et al. 2021). Vitiligo mohou mit
vSechny barvy plemene, ale je ¢ast&jsi u koni s vybé&lujici barvou srsti (Lindgren et al. 2020),
kde je pozorovana na urovni prevalence 26-67 % u bilych koni ve srovnani S pouze
0,8-3,5 % u koni jinych barev (Druml et al. 2021). Nedavné studie u Spanélskych
¢istokrevnych koni a odvozenych plemen naznacuji, ze mezi melanomem a vitiligem existuje
geneticka souvislost. AvSak dédi¢nost vitiliga je vyssi nez dédi¢nost melanomu (Lindgren et
al. 2020). | pies to, ze bylo vitiligo pfedmétem intenzivniho genomického védeckého
vyzkumu u lidi, genetické pozadi tohoto autoimunitniho onemocnéni U koni zistdva neznamé
(Druml et al. 2021).

Obr. 20 Konské vitiligo (Pfevzato z Tham et al. 2019)
3.1.4 Vady traviciho traktu

3.1.4.1 Syndrom letalni bilé
Syndrom letalni bilé je vrozend anomalie koni charakterizovana bilou barvou srsti

a aganglidozou stfev, kterd je podobna Hirschsprungové chorobé (HSCR). Hirschsprungova
nemoc (HSCR) je vrozena lidska porucha charakterizovand absenci enterickych gangliovych
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bunék (agangli6za) v distalnim useku gastrointestinalniho traktu. Aganglioza se vyskytuje
u hlodavcu, kocek, prasat a koni. Hlodavci maji také charakteristicky vzor barvy srsti, coz
naznacuje, ze geneticky defekt spociva ve spoleéném mechanismu, ktery se podili na regulaci
vyvoje dvou bunéénych linii odvozenych z bunck neurdlni liSty, jmenovité enterického
nervového systému (ENS) a epidermalnich melanocytt (Yang 1998).

Hiibata s timto onemocnénim maji typicky bilou srst, kterd je zplisobena absenci
koznich melanocytd a mohou mit modré oc¢i Vv disledku depigmentace duhovky (Ayala-
Valdovinos et al. 2016). Syndrom letalni bilé se vyskytuje u novorozenych hiibat, ktera
ziskaji kopii mutovaného genu od kazdého rodice. Koné¢ se zbarvenim overo jsou
pravdépodobnéjsimi nositeli genu nez jednobarevni koné. Postizena hiibata trpi agangliézou
submukoznich a myenterickych ganglii distalni ¢asti tenkého stieva a tlustého stieva, coz ma
za nasledek stfevni nehybnost a koliku (Lightbody 2002). Stfevni obstrukce je zplisobena
absenci stfevnich nervovych bunék. Neexistuje Zddna znama 1écba tohoto stavu, ktery je ve
vSech pripadech smrtelny, a proto vyzaduje humanni eutanazii (Ayala-Valdovinos et al.
2016). Pouziti rychlého a spolehlivého genetického testovani je nezbytné pro vcasnou
diagnozu mutace, aby se zabranilo dalsimu utrpeni nebo produkci postizenych zvifat (Badial
et al. 2018).

Vzor srsti Overo je popsan jako bilé znaky na bocCnich a ventralnich stranach krku
a trupu. Vzor s vice bilymi oblastmi na hibetu, krku, bedrech a na nohou se nazyva tobiano.
Vzor srsti Overo lze vidét naptiklad u American Paint Horse, Amerického miniaturniho koné
a také u Quarter Horse, ktefi byli vyfazeni z chovu pro nadmérny vyskyt bilé. Letdlni gen je
autozomaln¢ dominantni. To znamena, Ze pii spojeni dvou pienasecti mutovaného genu by
vzniklo homozygotni bilé hiibé. Heterozygoti vykazuji rizné vzory bilé srsti a ve velmi
vzacnych piipadech mohou byt jednobarevni, naptiklad pokud dominantni letalni gen neni
exprimovan nebo spontann¢ zmutoval (Lightbody 2002).

S

Obr. 21 Hiibé postizeno syndromem letalni bilé (Pfevzato z Ayala-Valdovinos et al. 2016)
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3.1.4.2 Brachygnatismus a prognatismus

U vyvojovych dentofacialnich deformit se predpoklada, Ze jsou dédi¢ného charakteru
(Rodrigues et al. 2013). Dé&di¢né variace v morfologii hlavy a malformace hlavy jsou znamy
umnoha druhd (Signer-Hasler et al. 2014). U konovitych jsou kraniofacialni abnormality
definovany jako nerovnomérna okluze (skus) hornich a dolnich fezaka v dusledku rustovych
abnormalit v kraniofacialnich kostech (Rodrigues et al. 2013). Nejbézné&jsi variaci, se kterou
se setkdvame U koni, je maxilarni (tykajici se horni ¢elisti) prognatismus. Vysledna malokluze
(vadny skus) muze negativné ovlivnit opotiebeni zubl a je povazovdna za nezddouci
vlastnost v chovatelskych programech (Signer-Hasler et al. 2014). Piredkus a podkus jsou
povazovany za extrémni piipady a mohou ¢asem vést K Giplnému zablokovani dolni Celisti,
coz vyrazné ovlivni spravny zvykaci pohyb, normalni rychlost riistu kosti obliceje a dolni
Celisti a vzroste moznost poskozeni méekkych tkdni, coz zplsobi nenapravitelné poskozeni
temporomandibularniho kloubu (Rodrigues et al. 2013). Kromé& toho mohou mit tyto
syndromy také negativni dasledky na jezdecké pouziti postizeného koné, protoze pro koné
s malokluzi mize byt udidlo nekomfortni (Signer-Hasler et al. 2014).

Papous¢i tlama (brachygnatie) je bézna vrozend abnormalita charakterizovana
nepomérem délek mandibuly a maxily (dolni a horni Celisti). Mandibula je krat§i nez maxila
amezi hornimi a dolnimi fezaky neni zadny okluzni kontakt. Cast&ji jsou postizeni samci
(Weese 2008). V mirng&jsich piipadech nemusi byt plny rozsah nesrovnalych Eelisti ziejmy po
narozeni, stdva se patrn¢jSi az kdyz se profezavaji trvalé fezdky a doristaji do svych
normdlnich okluznich pozic. Selhani dilezit¢ okluze ma za nasledek stoupajici preriistani
hornich fezakl a naraz mandibularnich zubti do mekkych tkani tvrdého patra. Jedinci S nizSim
stupném brachygnatie mohou byt postizeni méné, ale lingvalni (jazykové) okraje dolnich
fezakd mohou byt ostré a poskrabat dasné a tvrdé patro. Casté&ji maji dolni fezaky tendenci
prodluzovat linii dolni Celisti a labialni (retni) okraje hornich fezakl byvaji dlouhé, ostré a
mohou roztrhnout spodni ret (McAuliffe 2014b). Hiibata nevykazuji piiznaky brachygnatie
ziejmé diky tekuté povaze jejich stravy. S pfibyvajicim vékem muize okluzni disparita vést k
tvorb€ sklovinnych hackt podél tvare v disledku netplné okluze a opotiebeni. Tyto hacky
brachygnatnich koni zlstavad asymptomatickd, dokud nejsou nuceni spasat kratké pastviny
nebo dokud se hacky na zubech nevyvinou do té miry, ze dojde ke klinickému nepohodli
(DeBowes & Gaughan 1998). V mnoha piipadech je papous¢i tlama spiSe kosmetickym
defektem neZ opravdovym zdravotnim problémem. Lécebny postup zaleZi na zdvaZnosti
poruchy a veku. Je popsano, ze pouziti rovnatek snizuje vyvoj poruchy u kosterné nezralych
koni. Dédi¢nost tohoto stavu je neznama (Weese 2008).

Veptova tlama (prognatie) je kongenitdlni abnormalita charakterizovana malokluzi
fezaki z diavodu podristani horni Celisti nebo piertstani dolni celisti (Weese 2008).
Prognatismus je porucha pozorovand primarné jako vrozena vada U hiibat ponikl pfi narozeni
nebo béhem nékolika dni véku, ale byla pozorovana také u hiibat miniaturnich ¢i koni bézné
velikosti, kterd soucasné trpi jinymi Celistnimi deformitami, jako je naptiklad fraktura celisti
(DeBowes & Gaughan 1998). Tato abnormalita se vyskytuje mnohem méné nez brachygnatie
(McAuliffe 2014b). Stejn¢ jako v ptipad¢ brachygnatnich hiibat neni specificky kauzalni
mechanismus prognatismu zndm. Piedpokladd se, ze porucha je genetického plvodu, ale
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konkrétni zptuisob dédi¢nosti zdstava neznamy (DeBowes & Gaughan 1998). Klinické
abnormality nebyvaji Casto pritomny a vepfova tlama miize byt Cist¢ kosmeticka vada
(McAuliffe 2014b). Prognatni koné jsou nevhodni pro udrzovani na kratkych pastvinach
(DeBowes & Gaughan 1998).

VN

Obr. 22 Brachygnatismus. Kranialni pohled na dospé€lého kon¢ s poruchou (Pievzato z
McAuliffe 2014b)

Obr. 23 Brachygnatismus. Lateralni pohled u stejného koné jako obr. 15 (Pfevzato
z McAuliffe 2014b)

Obr. 24 Prognatismus (Pfevzato z McAuliffe 2014b)
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3.1.4.3 Kfivy nos

Kiivy nos je syndrom zahrnujici zkraceni, odchylku fezdkové a maxilarni kosti, ktery
muze také postihnout nosni a radli¢né kosti (Dixon 2011). Jedna se 0 vzacné hlaSeny stav,
nékdy spojeny S jinymi vrozenymi anomaliemi, jako je roz§tép mékkého patra (palatoschisis),
pupecni kyla a zkracené §lachy koncetiny. Vyskyt kiivého nosu se objevil u celé fady plemen
koni, ale malformace se zda byt nejvice rozsifena u arabskych koni (Easley & Schumacher
2011). Jde o vrozenou deformitu a jeji etiologie neni dobie definovana, je vSak spojena
S polohou plodu uvnitt délohy a Spatnou distenzi délohy béhem faze tvorby kosti
u prvorodi¢ek (Rangel et al. 2020).

Kvuli abnormalité obli¢eje dochazi k ¢astecné obstrukci dychacich cest, tedy jednim
z hlavnich klinickych pifiznaki deformity je respira¢ni obstrukce. U koni S kiivym nosem je
bézné, Ze pii dychani vydavaji zvuky a jsou dusni. V nékterych piipadech se mize objevit
odchylka septa, ktera zpusobuje tézkou obstrukci dychacich cest. Tato odchylka je
povazovana za zavaznou, pokud je vyssi nez 90° (Rangel et al. 2020). Dalsim znakem
onemocnéni je Spatny skus, zejména fezakd. Zuby koni neustale rostou a spravny skus je
zodpovédny za opotiebeni zubti, tento proces neni vSak U koni S kfivym nosem dostate¢ny.

Vétsina postizenych hiibat je schopna kojeni a mohou piezit bez lécby, ale tézce
postiZzend hiibata mohou vyZadovat bezprostiedni, intenzivni péci, jelikoz kvili rozsahu vady
nemusi byt kojeni schopna (Easley & Schumacher 2011). Proto je béZzné, Zze hiibata s kiivym
nosem maji nizkou télesnou kondici. U dospé€lych koni jsou patrné potiZze S pasenim, protoze
chybi normalni tvar pyski a fezakt (Rangel et al. 2020).

Obr. 25 Kun s kiivym nosem (Pfevzato z Easley & Schumacher 2011)
Ackoli nekteti kon¢ maji schopnost se této abnormalité pfizpiisobit a pro vlastni preziti

se ji nau¢i zvladnout, nejlepsi 1écbou deformaci obliceje, které jsou povazovany za stiedné
zdvazné nebo extrémni, je operace, zejména u hiibat kratce po narozeni. Prvni techniku
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pouzitou pro korekci kfivého nosu popsali Valdez et al. (1978), ktera zahrnuje premaxilarni
osteotomii a rostralni fixaci zeberniho §tépu Steinmannovymi koliky (Rangel et al. 2020).

3.1.5 Anomalie o¢i

3.1.5.1 Syndrom mnohocetnych vrozenych o¢nich vad

Syndrom mnohocetnych vrozenych o¢nich vad (MCOA), dfive pojmenovany jako
dysgeneze predniho segmentu, je dédicny syndrom postihujici predevsim piedni segment oka.
Anomalie byla poprvé popsana u plemene Rocky Mountain Horse v roce 1999 (Ramsey et al.
1999) a sklada se z kombinace riznych o¢nich vad, mezi néz fadime napfiiklad cysty sitnice
¢i duhovky, sedy zakal, hypoplazie duhovky nebo cornea globosa (Depecker et al. 2013), coz
je vada vyskytujici se pfedev§im U Rocky Mountain Horse, kterd zpiisobuje vzhled
vystouplych o¢i (Dubielzig et al. 2010). MCOA silné souvisi se zbarvenim srsti, vyskytuje se
zejména u koni s genem ,,Silver dapple®, coz je naptiklad zesvétleny hnédak (silver bay) nebo
a syndrom MCOA jsou zplsobeny stejnou mutaci V genu premelanosomového proteinu
PMEL. Mutace podnécuje zaménu cytosinu za thymin, kterd zeslabuje pigment zejména
v htivé a ocasu (Johansson et al. 2017). Onemocnéni se dédi kodominantné (Depecker et al.
2013).

Klinicky mizeme zasaZené koné rozdélit na dvé rozdilné skupiny, a to na heterozygotni
které zpusobuji poruchy zraku az slepotu (Johansson et al. 2017). Dosud nebylo prokazano,
zda se u heterozygotnich koni poruchy zraku vyskytuji. Syndrom byl zaznamenan také
u plemen miniaturnich koni i poniku, Morgani, Kentucky Mountain Saddle Horse, Mountain
Pleasure Horse a Islandskych koni (Depecker et al. 2013).

s " ’"'-‘_~"’(u;!’i»%§:'- (b) e

Obr. 26 Klisna ponika s MCOA. Abnormality sestavaly z cyst cévnatky (viz Sipky) (Pievzato
z Komaromy et al. 2011)

3.1.5.2 Mikroftalmie

Mikroftalmie je vrozend piitomnost mensi o¢ni koule, nez je obvyklé. Mize
se vyskytovat samostatné i v kombinaci s dal$imi o¢nimi vadami, jako je napiiklad
nystagmus, coz je kmitavy, samovolny pohyb oc¢nich bulbi nebo Kkatarakta, ktera byva
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obvykle neprogresivni, ¢i dysplazie sitnice (Townsend et al. 2009). Porucha muze vzniknout
v raném stadiu vyvoje v disledku abnormalniho rozvoje optického vacku nebo v dusledku
selhani nitroo¢niho tlaku, ktery za normalnich okolnosti pfispiva K ristu a rozsifovani o¢ni
koule (Dubielzig et al. 2010). Stupeii postizeni zraku zavisi na rozsahu abnormalit.

Anomalie se vyskytuje nejcastéji U plnokrevnikt a plemene Clydesdale (Hughes 2012),
ale byla zaznamenana u mnoha dalSich plemen (Dubielzig et al. 2010). Geneticky zaklad
tohoto stavu zatim nebyl zjistén a pii¢ina poruchy neni znama (Hughes 2012).

Obr. 27 Mikroftalmie u plnokrevného hiibéte (Pfevzato z Dubielzig et al. 2010)

3.1.5.3 Katarakta

wevr

Katarakta neboli Sedy zakal je oznaceni pro zakal Cofky a je nejcastéjsi o¢ni vadou
u hiibat. Onemocnéni je Casto spojeno S dal§imi vrozenymi ocnimi vadami jako je napiiklad
mikroftalmie. Sedy zakal predstavuje 33,6-35,3 % zaznamenanych vrozenych oénich vad
a objevuje se obvykle po narozeni nebo do tii mésict (Slovis 2008). Poruchu lIze rozdélit
podle jejiho umisténi v Cocce a ztrata zraku je Umérnd jejimu umistnéni a rozsahu. Obecné
plati, Ze ¢im vice vzadu a Vv centru ¢ocky se zékal nachazi, tim je vizualné vyraznéjsi. Maly
zékal na predni strané ¢oCky muize byt spojen S malym nebo zddnym sniZzenim zraku a velky
zakal na zadni stran¢ Co¢ky muze vést K rozsahlému zhorSeni zraku. Katarakta na zadnim polu
ma véEtsi vliv na zrak neZz umisténi na prednim polu.

Dominantni dédi¢nost byla zaznamenana u belgickych a plnokrevnych koni, Rocky
Mountain Horse a u plemene Morgan, u kterého byla zaznamenana neprogresivni,
oboustranna katarakta, ktera nenarusuje vidéni. Zadna 1é¢ba pomoci medikamentii nedokaze
vyfesit naruSeni vlaken, které zpiisobuje zakal ¢ocky. Pokud ki nebo hiibé neni schopno
vykonavat bézné Cinnosti, je mozné podstoupit operaci. VEtSina veterinarnich oftalmologti
doporucuje odstranéni katarakty u hiibat mladSich 6 mésici za predpokladu, Zze je hiibé
zdravé. U hiibat je tato operace nejbezpecnéjsi, jelikoz jejich celkova anestezie je obecné
méng¢ rizikovéjsi nez U dospé€lych koni a po operaci se velmi rychle hoji (Brooks 2005).
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Obr. 28 Kongenitalni katarakta u tfi tydny starého hiibéte (Ptevzato z Slovis 2008)

3.1.6 Poruchy imunitniho systému

3.1.6.1 Syndrom hiibé&ci imunodeficience

Syndrom hiibéci imunodeficience je smrtelné onemocnéni S autozomalné recesivnim
zpusobem dédi¢nosti, které bylo poprvé zaznamenano u Fellského ponyho (Carter et al.
2013). U tohoto plemene doslo ke ztraté genetické rozmanitosti v disledku malého pocétu
zvifat a nadmérného vyuZivani prominentnich hfebci. Postizend hiibata jsou homozygotni
pro defektni gen, heterozygotni nositelé jsou asymptomaticti (Tallmadge et al. 2020). Prvni
zaznam O této nemoci se datuje do roku 1998, kde se ve Spojeném kralovstvi objevila pod
nazvem Fell Pony Syndrom (Scholes et al. 1998; Tallmadge et al. 2012). Brzy se ukazalo,
ze se kazdoro¢né rodi znacné mnozstvi hiibat s timto syndromem (Carter et al. 2013).
V roce 2009 byl tento stav zaznamenan U plemene Dalesky pony a je pravdépodobné, ze
mutace presla mezi plemeny vzhledem kvili jejich podobnosti a vyuzivani ptilezitostného
ktizeni (Fox-Clipsham et al. 2011). Postizena hiibata se rodi zdanlivé zdrava, ale béhem
prvnich tydn véku se objevuje malatnost, hubnuti a také piiznaky infekce (nekrotizujici
enterokolitida, bronchopneumonie a sepse), zahrnujici vyskyt nezadoucich bakterii, vird
a oportunnich organismi. Po narozeni Se objevuje neregenerativni anémie zpusobena
nedostatkem krvetvornych prekurzort v kostni dfeni, snizeny pocet B-lymfocyti a nedostatek
plazmatickych buné€k, coz jsou preménéné B-lymfocyty, které se specializuji na produkei
imunoglobulint (Tallmadge et al. 2020). Tyto piiznaky jsou samy 0 sobé& dostate¢né zavazné,
aby zpusobily smrt, a jsou hlavnim markerem pro rozhodnuti veterinaiu 0 eutanazii (Fox-
Clipsham 2011). Koncentrace imunoglobulinu M (IgM) v séru je vyrazné nizka nebo
nedetekovatelna a koncentrace IgG v séru odrazi vyhradné protilatky pochazejici z kolostra
(Tallmadge et al. 2020). Paradoxn¢ jsou pocty cirkulujicich T-lymfocytli normalni. Snizené
hladiny protilatek u postizenych hiibat odpovidaji neschopnosti vytvofit adaptivni imunitni
odpoveéd’, coz vede k imunodeficienci, jakmile se ve véku 3-6 tydnu snizi hladiny
imunoglobulinti ziskanych z mleziva. Tato ztrata matetskych protilatek koreluje s typickym
nastupem piiznakt syndromu mezi ¢tyfmi az Sesti tydny véku jedince (Fox-Clipsham 2011).
Kromé toho se objevuje periferni gangliopatie, ktera je charakterizovana rozpadem

37



chromatinu v jadfe neuront postihujici trojklanna, kranialni mezentericka a dorzalni kofenova
ganglia (Tallmadge et al. 2020). V duasledku poruchy hiibata umiraji nebo jsou humanné
utracena ve veku 1-3 mésicl, pfiCemz toto onemocnéni je stoprocentné smrtelné
(Fox-Clipsham 2011).

Spole¢nost Animal Health Trust vyvinula test zaloZzeny na DNA, ktery umoziiuje
planovat fizeni reprodukce, aby se zabranilo pareni heterozygotnich nositeli genetické vady,
coz by vedlo k 25% pravdépodobnosti, Ze se narodi postizené homozygotni potomstvo.
Pomoci genetického testu byla frekvence nositeldl mutace vypocétena na 39 % u plemene
Fellsky pony, 18 % u koni plemene Dales. Ostatni hojné vyuzivana plemena (Velssky pony,
Welsh Part-Bred, Highland pony, Exmoorsky pony a Clydesdale) byla testovana ve Spojeném
kralovstvi, ale pfenaseci nebyli zjisténi. Vyhradni pouziti zdravych koni v chovu je omezeno
poctem koni a uzkym genofondem populaci koné Fellského a Daleského plemene, a také
vysokou frekvenci heterozygott (Tallmadge et al. 2020).

3.1.6.2 Tezka kombinovana imunodeficience

Tézka kombinovana imunodeficience (SCID) je geneticka porucha vyskytujici se u lidi,
koni, pstt @ mysi. U koni postihuje onemocnéni predevsim arabské koné a jejich kiizence.
Onemocnéni se dédi jako autozomalné recesivni S 25 % pravdépodobnosti dédinosti
Vv ptipadé spojeni dvou pienasect. Porucha je charakterizovana zavaznym tbytkem ¢i uplnou
absenci imunitnich bungk, jako jsou T-lymfocyty a B-lymfocyty, jedinec tak nema
dostateCnou imunitni reakci. Vada je zpusobena deleéni mutaci péti pard bazi, které
se nachazeji na chromozomu 9. Zasazena hiibata jsou béhem prvniho az tfetiho mésice zivota
Klinicky zdrava (AbouEl Ela et al. 2018), jelikoz po dobu kojeni ziskavaji pasivni imunitu
z mléka matky. Po poklesu ziskanych matetskych protilatek se vSak stavaji velmi nachylna
k oportunnim infekcim, kterym normalni hiibata snadno odolavaji (Bugno-Poniewierska et al.
2019). Jako prvni je obvykle zasazen dychaci systém a v mens$i mife gastrointestinalni trakt.
Mezi ptivodce potizi patii adenoviry, které byly ve studii Perryman et al. (1978) potvrzeny
u dvou tfetin hiibat, dale Rhodococcus equi, Pneumocystis sp. ¢i Cryptosporodium sp.
Ackoliv hiibata zpoc¢atku mohou zareagovat na antimikrobialni 1é¢bu, vzhledem K neustale se
opakujicim infekcim (Crisman & Scarratt 2008) vétsina postizenych hiibat uhyne do péti
meésicti od narozeni, a to navzdory intenzivni veterinarni péci (Bugno-Poniewierska et al.
2019).

Porucha byla poprvé popsana u arabského hiibéte v roce 1973 a byla pojmenovana jako
kombinovana imunodeficience, coz ma poukazovat na kombinovanou absenci T-lymfocyta
a B-lymfocyti (McGuire & Poppie 1973; Perryman 2000). Termin ,,tézka* byl k nazvu pridan
az pozd¢ji, a to z ditvodu sjednoceni ndzvoslovi mezi ¢tyfmi druhy, U kterych se tato porucha
vyskytuje (Perryman 2000).
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4 Zavér

Cilem bakalafské prace bylo zpracovat uceleny ptehled vybranych kongenitalnich
anomalii, které se vyskytuji u koni.

Kongenitalni anomalie piedstavuji poruchy rizného stupné zavaznosti, které v chovu
koni mohou, krom¢ dopadu na zdravi zvifete, plsobit vyrazné¢ ekonomické ztraty pro
chovatele. Poruchy se mohou vyskytovat v riznych podobach, a to od leh¢ich forem, po
formy letalni, tedy neslucitelné se zivotem. U mnoha vad jiz v dne$ni dobé zname ptlivodce,
at’ uz se jedna 0 mutaci v ur¢itém genu nebo vlivy vnéjsiho prostfedi. Nicméné stale existuji
anomalie, U kterych zlstava pficina prozatim neobjasnéna. U nékterych vad je mozné provést
chirurgickou korekci, coz zvifeti nabizi moznost prozit plnohodnotny zivot bez omezeni.

Vyskyt veskerych abnormalit je vV chovu nezéddouci a koné s jakymkoliv typem poruchy
by neméli byt, pokud je to mozné, do chovu vpousténi. U ne€kterych plemen se vyskytuje
vysoky stupen piibuzenské plemenitby, kdy se upeviiuji homozygotni genotypy v populaci
a nasledkem toho se vyskytuji urcité genetické vady. U koni miize byt n¢kdy slozité prokdzat
dédi¢nost onemocnéni, a to vzhledem k malému poctu potomki pfipadajicich na jednu klisnu,
mnohdy neuplné evidenci a rozptyleni koni po celém svété s castou zménou majiteli.
Anomalie mohou byt zptisobeny nejen vnitinimi, ale také vnéjsimi vlivy, a proto je nadale
potieba prosazovat lepsi management zdravi a genetické testovani koni.
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