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Vybrané geneticky podminéné choroby friského koné

Souhrn

Tato bakalarskd prace pojednava o ctyfech vybranych geneticky podminénych
onemocnénich vyskytujicich se u friskych koni s ohledem na historii jejich vyvoje
a na nezpochybnitelny vliv pfibuzenské plemenitby. Mezi nejcastéjsi z téchto onemocnéni
patfi dwarfismus (DW), hydrocephalus (HCP), megaesophagus (ME) a ruptura aorty
s aortopulmonalni fistulaci. U téchto onemocnéni byly popsany nejcastéji se vyskytujici
symptomy, geneticka podminénost (u DW a HCP) a také zpUsoby diagnostiky a pfipadné IéCby.

Pro lepsi pochopeni genetické podstaty danych chorob je dilezité vysvétlit, v jakych
podminkach se plemeno vyvijelo. Byl popsan plivod a historie tohoto plemene, jaké prekazky
staly na cesté vyvoje friskych koni, jakymi plemeny byl chov ovlivnén a jaka jind plemena
ovlivnil. Prace se také vénuje tomu, jak je v souasné dobé organizovan chov a jak se tito koné
vyuzivaji. Dale jsou vysvétleny rizné typy dédi¢nosti, mutace, inbreeding, ktery se u plemene
hodné vyuzival, a existujici genetické testy, které slouzi ke sniZeni vyskytu onemocnéni v
populaci.

DW je dédi¢né onemocnéni a je disledkem poruch rlstovych procesu kosti. Postizend
zvifata vazi o 50 % méné a jsou 0 25 % mensi nez zdravi jedinci, maji neprfimérené velkou hlavu
a delsi hrbet. Dédi¢nost tohoto onemocnéni je autozomalné recesivni. HCP je neurologické
onemocnéni projevujici se vyraznym zvysenim objemu dutiny lebecni v disledku hromadéni
mozkomisniho moku v mozkovych komordach. U friskych koni se vyskytuje jako vaina vrozena
vada a hribata jsou ¢asto narozena mrtva. ME, neboli chronické rozsifeni jicnu, je geneticky
podminénou neuromuskuldrni poruchou. Postizeni jedinci Casto trpi komplikacemi, jako je
aspiracni pneumonie a kvuli vyssi nachylnosti friskych koni na onemocnéni jicnu ME ¢asto vede
k smrti nebo eutanazii. Ruptura, neboli prasknuti aorty, je u friskych koni ¢asto spojena
s aortopulmonalni fistulaci, coZ je funkéni propojeni mezi aortou a plicni tepnou, které muze
vést k fatalni hemoragii do plic. Ruptura aorty pro friské koné je vidy smrtelnd a geneticky
defekt pojivové tkané, dédi¢ny a specificky pro dané plemeno, vysvétluje ohroZenost zvirat
timto onemocnénim.

Aby bylo moZné snizit vyskyt geneticky podminénych onemocnéni v chovech friského
koné, je dllezZité védét o existenci téchto genetickych vad, jakymi klinickymi pfiznaky se
projevuji a nezafazovat do chovu nevhodné jedince.

Kli¢ova slova: Frisky kin, pQvod, historie, inbreeding, genetické choroby



Selected genetically determined diseases of the Friesian horse

Summary

This bachelor thesis deals with four selected genetic diseases occurring in Friesian
horses’ breed, with regard to the history of their development and the unquestionable
influence of inbreeding. The most common of these diseases include dwarfism (DW),
hydrocephalus (HCP), megaesophagus (ME) and aortic rupture with aortopulmonary
fistulation. Most common symptoms, genetic conditioning (in DW and HCP) as well as
methods of diagnosis and possible treatment for these diseases are being described in the
thesis.

For a better understanding of the genetic nature of the diseases, it is important to
explain the breed developing conditions. Thesis portrays the origin and history of the breed,
obstacles that stood in the way of the development of the breed, other breeds that made an
impact on breeding and how other breeds were influenced by Friesian horses. Organising of
breeding and current use were explained as well. There are also explained different types of
heredity, mutations, inbreeding, which has been widely used in the breed, and existing genetic
tests that serve to reduce the incidence of the diseases in the population.

DW is an inherited disease and is the result of impairment of bone growth. Affected
animals weigh 50 % less and are 25 % smaller than healthy individuals. Affected animals have
a disproportionally large head and long back. The inheritance of this disease is autosomal
recessive. HCP is a neurological disease manifested by a significant increase in the volume of
the cranial cavity due to the accumulation of cerebrospinal fluid in the ventricles. In Friesian
horses, it occurs as a serious birth defect and foals are often stillborn. ME, or chronic
esophageal enlargement, is a genetically determined neuromuscular disorder. Affected
individuals often suffer from complications such as aspiration pneumonia that often leads to
death or euthanasia, due to the higher susceptibility of Friesian horses to esophageal disease.
Aortic rupture in Friesian horses is often associated with aortopulmonary fistulation, that is a
functional link between the aorta and the pulmonary artery that can lead to fatal lung
hemorrhage. Aortic rupture for Friesian horses is always fatal and a breed-specific genetic
defect explains the animals' susceptibility for the disease.

In order to reduce the incidence of genetic diseases in Friesian horses, it is important
to know about the existence of these genetic defects, what clinical signs they show. It is also
crucial not to include defected individuals in the breeding.

Keywords: Friesian horse, origin, history, inbreeding, genetic diseases
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1 Uvod

Plemeno friskych koni, kterému se kvuli jeho vzhledu také ftikd ,Cernd perla”, vzniklo
v XIlIl. stoleti v provincii Frisko (Friesland) na severu Holandska. Je pravda, ze koné tehdy
vypadali jinak neZz dnesni frisové. Dfive to byli pracoviti a vytrvali koné robustnéjsi postavy,
které nevolnici pouZzivali pro praci vzemédélstvi, ale postupem ¢asu ziskali vétsi télesny ramec,
harmonictéjSi postavu a stali se jednim z nejbéznéjSich plemen pouzivanych k vojenskym
ucelim. Moderni plemeno bylo vyvinuto v XVI. stoleti v obdobi valky mezi Holandskem
a Spanélskem. Toto obdobi se stalo novou etapou vyvoje plemene friskych koni. V disledku
pridani krve andaluskych a casteéné i arabskych plemen frisové zacali vypadat jesté
elegantnéji a uslechtileji. BEhem teto éry se uzitkové zaméreni friskych koni zménilo — nyni se
zacali pouzivat jako kocarovi koné. Jedinecné vlastnosti friskych koni, jako je efektni krok a klus

s vysokou kolenni akci a harmonicky exteriér v kombinaci se silou, zde byly velmi zadané.

Dnes je frisky kan jedinym taznym koném na svété, ktery se pravidelné pouziva v drezurnich
soutézich. Soucasné plemeno neztratilo i svij plvodni Ucel a pouZziva se v soutézich sprezeni
a je rovnéz soucasti krdlovskych stdji v Nizozemsku, Lucembursku a Dansku. Kromé sportu jsou
fristi koné casto chovani jako zajmova zvifata a pouzivaji se na vyjizdky pro zacatecniky.
Vzhledem k tomu, Ze toto plemeno nékolikrat bylo na pokraji vyhynuti, ale bylo zachranéno
pomoci inbreedingu (pribuzenské plemenitby), jsou soucasni koné nachylni k rdznym
genetickym chorobam. Chovatelé by méli na tuto skutec¢nost brat zretel, poskytovat konim
vhodné Zivotni podminky a vcas odhalovat predispozice koni k moznym genetickym
onemocnénim. Situace se zhorsuje tim, Ze se nemulze jednat o skutecnou Iécbu, ale pouze
o zmirnéni klinickych projevll nemoci, coz nemlze nemit dopad na emocionalni stav
chovatell. Zaroven se takova terapie vyznacuje vysokymi finanénimi naklady, které ale nikdy
nevedou k Uplnému uzdraveni.

Genetickd podstata takovych onemocnéni by méla byt peclivé prostudovdna a chovatelé by
méli védét, na co si ddvat pozor v chovech plemene friského koné, a pripadné by méli
predchazet Sifeni dédi¢nych onemocnéni vyfazovanim z chovu a zamezenim importu
postizenych koni.



2 Cil prace

Cilem této bakaldrské prace je vytvoreni prehledné literarni reSerSe na zakladé
védeckych ¢lankl o vybranych geneticky podminénych onemocnénich friskych koni
a o pri¢inach jejich vzniku ve svétle soucasnych poznatkl o genetice tohoto plemene.
Konkrétné se v praci jednd o onemocnéni dwarfismus, hydrocephalus, megaesophagus
a ruptura aorty.



3 Literarni rederde

3.1 Frisky kan
3.1.1 Pulvod a historie plemene

Frisky kin je jedinetnym plemenem, do znacné miry izolovanym od ostatnich populaci
a vyrazné inbrednim (Schurink et al. 2019).

Podle tradic¢nich hipologickych ndzor( pochazi frisky kin z koné zdpadniho (Equus robustus
stegmanni Stegman, 1924) (Bouma 1979). Podle nejnovéjsich studii jsou vSak domovinou
modernich domdcich koni (tzv. DOM2) zapadoevropské stepi, zejména oblast dolniho toku
Volhy a Donu. Odtud se rychle rozsifili po celé Eurasii priblizné od roku 2000 pf. n. I,
az nakonec nahradili témér vSechny ostatni mistni populace a rozriznili se do vsech
v soucasné dobé existujicich plemen. Tato studie zdroven naznacuje, Ze tarpan (Equus ferus
ferus Boddaert, 1785) vznikl smiSenim koni pUvodnich v Evropé s konmi blizce pfibuznymi
DOM2. To vyvraci drivéjsi hypotézy, které tarpany predstavovaly jako divoké predky nebo
zdivocelou verzi DOM2 (Librado et al. 2021), ze kterého ndsledné pochdzel i frisky kan.
V dnesni dobé je frisky kan velmi oblibené plemeno a pouzivd se v rGznych odvétvich
jezdeckého sportu. Mlze vykazovat vynikajici vysledky jako kn jezdecky, ko¢arovy a tazny.
Jak svédci stredovéké texty, frisky kan slouzil lidstvu pfinejmensim od XllI. stoleti a nosil rytife
na kFizové vypravy. Je ale zndmo, Ze jiz starovéci Rimané pouzivali ve valeéném tazeni na Anglii
koné podobného typu a pochdzejici ze stejné oblasti jako fristi koné, a Ze si téchto koni velmi
cenili (Hermsen 1998). Existuji zaznamy, Ze fristi koné byli znami jiz v r. 1251 (Kolin nad
Rynem), 1276 (Munster) a 1466 (Aduard). Néktefi rané novovéci autofi ve svych dilech friské
koné zminuji a chvali, jako napf. Blundeville v knize z roku 1568, Pluvinel v r. 1629 nebo Duke
of Newcastle v r. 1658 (Bouma 1979). Béhem stfedovéku se plemeno béiné pouZivalo
k zemédélské praci a k vojenskym tcelim kvuli své robustni postavé a nebojacné povaze.

Nova faze vyvoje friského plemene zadala v XVI.=XVII. stoleti béhem valky mezi Holandskem
a Spanélskem. V letech 1568 a? 1648 bylo Nizozemsko pod $panélskou okupaci, co? vedlo
k masivnimu dovozu Spanélskych koni do Holandska. Béhem toho byla friskym konim pfilita
arabska a $panélska krev, zejména prostfednictvim andaluskych koni ze Spanélska. To jim
poskytlo vysokou kolenni akci, lehéi hlavu a delsi klenuty krk. Diky svému temperamentu je
frisky k(n nékdy povaZovan za teplokrevného. Byl vidy chranén pred vlivem anglického
plnokrevnika a v poslednich dvou staletich byl chovan v Cisté podobé (Bouma 1979).



Dvakrat plemeno friskych koni stalo na pokraji vyhynuti. Na konci XIX. a na pocatku XX. stoleti
nastalo velmi obtizné obdobi. Od roku 1800 zacaly klesat pocty koni v chovu. Frisky kiin musel
konkurovat tézkym chladnokrevnym plementm. ,Vystavni koné” farmara se ve skutecnosti
méné hodili pro tézkou praci. Farmari nakonec presli na tézsi plemena, nebo s témito plemeny
zkfizili friského koné. To se pro friské plemeno ukazalo jako témér fatalni (kfps.nl, online 2021).
Nejlepsi plemenni hriebci byli prodani do zahranici. 1. kvétna 1879 byla zaloZzena plemenna
kniha friskych koni (het Friesch Paarden-Stamboek), kde registrovali Cistokrevné friské koné
(registr A) a kfizence (registr B). To koresponduje s obecnym vyvojem konce XIX. stoleti, kdy
vznikaly plemenné knihy, které formalizovaly chovatelské cile a chovatelské standardy, ¢imz
plemena se stala uzavienymi a zakazalo se do nich vnaset geneticky material z jinych plemen
(Bowling & Ruvinsky 2000).

V roce 1907 bylo rozhodnuto uzavfit samostatné registry A a B a registrovat vSechny koné
do jedné knihy (Bouma 1979). To mohlo byt koncem friskych koni. Plemeno rychle mizelo:
v roce 1910 zlstali pouze ctyfi plemenni hiebci, v roce 1913 pouze tfi: Prins 109 P, Alva 113
a Friso 117 (vanbohemia.horse, online 2015). Nastésti ve Frisku byli lidé, ktefi chtéli zachranit
plemeno pred vyhynutim. V roce 1913 mala skupina opravdovych milovnikd friskych koni
zalozila spolecnost , Frisky k(in” (Het Friesche Paard). Tato spolecnost Uzce spolupracovala
s plemennou knihou a podafilo se ji plemeno udriet a vylepsit (Bouma 1979). Pouzitim
promyslené strategie ndkupu a odchovu dosud existujicich Cistokrevnych hiibat se chovatellim

podafilo zachranit plemeno pred katastrofou (kfps.nl, online 2021).

V Sedesatych letech doslo k dalsi chovatelské krizi. Diky mechanizaci zemédélstvi kn ztratil
svlj hospodarsky vyznam. Vétsina farmarl neméla penize na to, aby chovali koné jen tak
pro zabavu, coZz znamenalo, Ze ki zmizel z farmarskych dvorU. V roce 1965 bylo do plemenné
knihy zapsano pouze 500 klisen a 3 starsi plemenni hiebci (kfps.nl, online 2021). Jednalo se
o hrebce Age 168, Tetman 205 a Ritske 202 (viz obrazek €. 1, 2 a 3), ktefi zalozili moderni linie
vSech friskych koni (vanbohemia.horse, online 2015). Tato krize byla znovu prekondna
a mnoho lidi objevilo vynikajici vlastnosti friského plemene a zacali ho pouzivat k rlznym
ucellm. Fristi koné maji energicky temperament, ale zachovavaji si pfi tom klid a vyrovnanost.
Pro svou vytrvalost se friSti koné ¢asto pouzivaji k vyuce zac¢atecnikd. Koné tohoto plemene se
vyznacuji dobrou povahou a poslusnosti, nenechaji se zastrasit davem, zGstdvaji klidni i pfi
zvuku hlasité hudby. Fristi koné se proto ¢asto pouzivaji o svatcich a pfi ceremonidlnich
udalostech v zdprahu (karosiér). Toto plemeno se také casto porovndva s labradorskym
retrivrem: je hravé, pratelské, loajalni a snadno trénovatelné (fei.org, online 2020).
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Obr. ¢. 2: Plemenny hrebec Tetman 205 (Zdroj:
https.//vanbohemia.horse/ 2015)

Obr. ¢. 1: Plemenny hrebec Age 168 (Zdroj:
https://vanbohemia.horse/ 2015)
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Obr. C. 3 Plemenny hrebec Ritske 202 Preferent
(Zdroj: https://vanbohemia.horse/ 2015)

3.1.2 Pfibuznost s ostatnimi plemeny (ovlivnéni jinych plemen)

Kvali svym vynikajicim vlastnostem pti zemédélské praci, pod sedlem i v zaprezi, se fristi koné
hodné importovali a vyuzivali se ke zlepSovani riznych plemen. Anglicky spisovatel Anthony
Dent, ktery je zndm svymi texty o konich, byl toho nazoru, Ze frisky kan ovlivnil vyvin
staroanglického cerného koné a fellského pony. Dent zastaval ndzor, Ze norsky Dgle
gudbransdal, ktery vykazuje velkou podobnost friskému koni, se tam dostal z Friska bud' jako
kofist, nebo v dusledku pravidelného obchodu. Severni Svédsky kan byl do znacné miry
ovlivnén norskym Dgle gudbransdal. Dent také usuzoval na norsky vliv na anglického
daleského ponyho. V Pyrenejich v jizni Francii je taky pony , Ariege nazyvany po Merensovi”
(Ariege dit de Merens), ktery vypada pozoruhodné jako maly frisky kin (Bouma 1979).
V 70. letech XX. stoleti byl frisky hfebec Romke pouZit v chovu starokladrubského vranika
(Gordon-Watson et al. 2003). Studie Duska (1986) popisuji ristovou dynamiku potomka
tohoto importovaného z Holandska friského plemenika, ktery byl pouzit pro rozsifeni genové
zakladny starokladrubskych vranik( a zaloZil zde novy kmen.
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Friskou krvi byl také ovlivnén orlovsky klusak, némecky oldenbursky kin a tézky anglicky kan
shirsky — Shire horse (Hartley Edwards 1992). Friské predky téchto plemen muZe naznacovat
schopnost rychlého klusu, dlouha a bohata hriva a ocas a typické rousy na spénkach (Bouma
1979).

3.1.3 Soucasné vyuzitf

V poloviné minulého stoleti se frisky kin pouzival predevsim jako tazny kin pro zemédélskou
praci. V dnesni dobé jsou frisové opét hodné vyuzivani, ale nyni pro rekreacni, chovatelské
a sportovni ucely, nebo pro kombinaci téchto uceld. Toto plemeno mlzeme také ¢asto vidét
v drezurnich soutézich a soutéZich sprezeni (kfps.nl, online 2021). Fristi koné jsou dnes
popularni po celém svété, i kdyz mimo Nizozemsko se vyskytuji pfedevsim v Belgii, v Némecku,
ve Velké Britanii, v USA a v Jizni Africe (fei.org, online 2020).

Frisky kdn je univerzdlni plemeno. Aby byl viestranné vyuZitelny, musi se ki pohybovat
plynule. Zadni koncetiny musi byt dostatecné silné, aby se od nich prenasel impulz k pohybu
vpred a umoznil tak koni vzpfimeni, coz je pozadovany prvek jak pro jizdu pod sedlem, tak
v zaprezi. Pro vSechny discipliny je také nutny spravny postoj koncetin (kfps.nl, online 2021).
Cistokrevni fridti koné jsou vidy 7adani, b&iné jsou viak také k¥izeni s jinymi plemeny, jako je
anglicky plnokrevnik (A1/1), hackney a americky jezdecky kan, pro vytvoreni koni
pro konkrétni discipliny jezdeckého sportu (fei.org, online 2020).

Frisky k(in se v poslednich desetiletich stdle vice rozvijel jako sportovni kin. Dnes diky svym
typickym vlastnostem jsou schopni v jezdeckém sportu soutézit i s jinymi plemeny (kfps.nl,
online 2021). Objevuji se v celé fadé disciplin, véetné westernu, trailu a zejména v soutézich
sprezeni a drezure. Toto plemeno si odbylo premiéru na mistrovstvi svéta v drezufe na Alltech
FEI World Equestrian Games™ (WEG) v roce 2014 (viz obrazek ¢. 4) v Caen, kde jihoafricka
jezdkyné Chere Burgerova jela ¢trnactiletého hiebce Adelprag Anders 451, a kam jeji zemé
poprvé vyslala na WEG drezurni tym (fei.org, online 2020).

Obr. ¢& 4: CtyFndsobnd jihoafrickd $§ampionka Chere Burgerovd na friském koni Adelprag Anders 451 na Svétovych jezdeckych
hrdch 2014. Foto: Lisa Slade. (Zdroj: https://www.chronofhorse.com/article/feathers-fly-south-africa)
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Tito koné jsou poutzitelni vraznych jezdeckych disciplinach, ale nejvic vynikaji jako
reprezentacni karosiéri. Vzhledem ke svym korenlim jsou fristi koné také populdrni ve filmové
praci. Casto se pouzivaji ve filmech odehravajicich se v obdobi stfedovéku (fei.org, online
2020).

3.1.4 Soudasnd situace v chovu

Stejné jako u vSech plemen koni i u friskych koni existuji uréité plemenné standardy, které jsou
povazovany za idedlni a za cil, kterého je tfeba dosahnout pfi chovu htibat (fhagbi.co.uk, online
2021). Strucny prehled je nasledujici:

e Typ: Syté ¢ernd barva, uslechtila hlava s malyma pohyblivyma usima, vysoko nasazeny
labuti krk, dlouha hriva a ocas.

e Barva: Vyhradné vrand, jedinym povolenym odznakem je bila skvrna na cele
nepresahujici 3,2 cm a nezasahuijici pod spojnici oci. Odznaky jinde na téle koné nejsou
povolené.

e Osrsténi: Dlouha a bohata hfiva a ocas s typickym rousy na spénkach.

e Hlava: Mal3, uslechtild hlava, oéi jsou umisténé daleko od sebe. Nosni kost mirné
klenuta, velké nozdry. OC¢i jsou velké a jasné, usi sméruji lehce k sobé.

e Rdmec: Harmonickd a proporciondini stavba téla, obdélnikovy ramec, pevny hrbet
dobfe vazany v bedrech. Zad je pfiméFené dlouhd, neméla by byt pfili§ sklon&na. Sikma
plec, hluboky hrudnik s dobfe klenutymi Zebry.

e Koncetiny: Silné nohy a kopyta, dobre vyvinuté predlokti.

e Krok: Pravidelny s dostate¢nou délkou a energii, elegantni a hladky.

e Klus: Vyznacuje se vysokou kolenni akci, vyvazeny a pruzny.

Koninklijke Vereniging ,Het Friesch Paaarden-Stamboek” (KFPS) registruje friské koné od roku
1879. Dnes je po celém svété registrovano vice nez 60 000 koni a plemennd kniha ma 15 000
oficidlnich ¢lenli. Mimo Nizozemsko jsou tito ¢lenové organizovani do svych vlastnich
narodnich asociaci, které udrzuji uzké vztahy s KFPS. Vétsina holandskych ¢lenu je spojena
s chovatelskymi spole€¢nostmi, které kazdoro¢né organizuji velké mnozstvi aktivit, mezi nimiz
jsou chovatelské dny a rizné prednaskové vecery (kfps.nl, online 2021).

Od roku 2009 ma KFPS otevieno specidlni sdruzeni pro milovniky friskych koni ve véku 16 az 35
let: the Young KFPS. KFPS chce propagovat plemeno friského koné mezi mladymi lidmi a vice
je zapojit do jezdeckého sportu a chovu. SdruZeni organizuje aktivity, které se zaméruji
na pFenos znalosti. Resi se jak mnoho aspektl chovu, tak rGzné discipliny jezdeckého sportu.
Clenové maji také pFileZitost na takzvanych ,stinovych setkanich” (shadow meetings) zapojit
se do diskusi o nejnovéjsich zalezitostech tykajicich se chovu friského koné (kfps.nl, online
2021).
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3.2 Podstata genetickych onemocnéni
3.2.1 Dédi¢nost

Karyotyp koné domaciho (Equus caballus Linnaeus, 1758), ktery je znazornén na obrdazku €. 5,
obsahuje 32 pard chromozomi, ze kterych je 31 par autozom( neboli somatickych
chromozomU, a 1 par pohlavnich chromozomU neboli gonozomu, které urcuji pohlavi.
Pro koné Zadny standardni karyotyp nebyl mezindrodné prijiman, a to az do prvni mezinarodni
konference pro standardizaci karyotypl domacich zvifat v r. 1980. Na druhé mezinarodni
konferenci v r. 1989 byla ucinéna a pfijata novd rozhodnuti, kterd upravovala grafické
znazornéni karyotypu (Richer et al. 1990). Pohlavi u koni je uréeno gonozomy X a Y. Podle
zplUsobu urceni pohlavi, které se nazyva Drosophila (savéi typ), maji hiebci dva odlisné
gonozomy — X a Y. Jde tedy o heterogametni pohlavi. Klisny maji dva shodné gonozomy X,
takZe jsou homogametniho pohlavi (Koc¢arek 2008).
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Obr. ¢. 5: Karyotyp koné domdciho.(Se
svolenim M. M. Power.) (Zdroj: Richer et
al. 1990)

Chromozomy obsahuji genetickou informaci v podobé DNA (deoxyribonukleové kyseliny),
podminujici tvorbu znakd. Znaky mohou byt fizeny bud' jednim, nebo nékolika geny.

Pokud je choroba zplisobena mutaci jednoho urcitého genu, tzv. majorgenu neboli genu
velkého ucinku, jedna se o monogenni onemocnéni. Tak se dédi znaky kvalitativni, které maji
dva nebo vice alternativnich projevi (napf. zbarveni srsti) a nejsou ovlivnény vnéjSim
prostiedim. Dédi¢nost téchto chorob se fidi Mendelovymi zakony (Koc¢arek 2008).
Monogenni dédicnost mlze byt jak autozomalné dominantni, tak autozomalné recesivni.
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Autozomalné dominantni dédi¢nost se tykd pouze genu, uloZenych na autozomech
(nepohlavnich chromozomech). V takovém pripadé k projevu onemocnéni staci prfitomnost
jedné mutantni alely. PostiZeni jedinci jsou tedy jak dominantni homozygoti, tak heterozygoti.
Jedinci s takovymi chorobami maji alespon jednoho postizeného rodice, ktery po styku se
zdravym jedincem preda alelu pro danou chorobu s50% pravdépodobnosti, pokud je
heteroyzgot, a se 100% pravdépodobnosti, pokud je homoyzgot (Koc¢arek 2008).

PFi autozomalné recesivni dédicnosti se geny rovnéz nachazeji na autozomech. Onemocnéni
se projevi, pouze pokud je postiZzeny jedinec recesivnim homozygotem, ktery ma obé alely
mutantni. Oba rodice takovych jedincl musi mit alespon po jedné mutantni alele, tj. musi byt
bud recesivni homoyzgoti, nebo heteroyzgoti. Heterozygoti (tzv. prenaseci) maji 25%
pravdépodobnost, Ze se jim narodi jedinec s autozomalné recesivni chorobou (Kocarek 2008).

Pokud se geny pro dané onemocnéni nachazeji na gonozomech, mize se jednat o recesivni
nebo dominantni dédi¢nost vdzanou na gonozomu X, nebo tzv. holandrickou dédi¢nost,
vazanou na gonozomu Y. Holandricka dédi¢nost se vyznacuje tim, Ze se Y-chromozom prenasi
pouze po muzské linii, a proto vSichni synové od postizeného otce ziskaji postiZzeni a Zeny
budou zdravé, protoze maji pouze gonozomy X.

Kvantitativni znaky (napf. télesna hmotnost) se fidi vétSim mnoZstvim genl malého ucinku —
tzv. polygeny neboli minorgeny. Onemocnéni, majici polygenni zaklad, jsou multifaktorialné
podminéna, coZz znamena, Zze kromé genetickych vlivli se zde uplatiuji i faktory vnéjsiho
prostfedi. Takovd onemocnéni se nedédi podle Mendelovych zdkond (Kocarek 2008).

3.2.2 Mutace

Mutace jsou zpUsobeny zménami genetické informace (DNA) za urcitych podminek.
V dusledku mutaci dochazi k poskozeni genu, ktery je pak bud nefunkcni, nebo zplsobuje
produkci defektniho proteinu, nebo mutovana alela zpUlsobuje tvorbu funkéniho proteinu,
ktery je vSak produkovan v nadbytecném, nebo naopak v nedostate¢ném mnozstvi (Kocarek
2008).

U nékterych onemocnéni friskych koni, jako je dwarfismus (DW) a hydrocephalus (HCP), bylo
objasnéno genetické pozadi. U obou onemocnéni byla detekovana mutace v genu zapojeném
do glykosylace proteint (Saey et al. 2018). DW je zplUsoben mutaci, ktera méni smysl kodonu
(v anglictiné ,, missense mutations”). V takovém pfipadé je do polypeptidu zarazena jina
aminokyselina nezZ ta, kterou kédoval plvodni nemutovany triplet (Kocarek 2008). Do HCP je
u friskych koni zapojena tzv. nesmyslnd mutace (v angli¢tiné ,,nonsense mutations”). Zde
dochdzi ke vzniku terminacniho kodonu, tj. tripletu, kvlli kterému dojde k predéasnému
ukonceni syntézy proteinu. Polypeptidovy fetézec je tak vyrazné zkracen a neplni svou
biologickou funkci (Kocarek 2008).
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V poslednim desetileti se nékolik studii zaméfilo na dvé dalsi predpokladand geneticka
onemocnéni friskych koni: megaesophagus (ME) a ruptura aorty. Patogenze téchto
onemocnéni z(stdva nejasna, ale predpoklada se dllezitd role kolagenu (Saey et al. 2018).
U téchto onemocnéni bylo hldseno zvysené ukladani shlukd kolagenu v misté ruptury aorty
a v rozsirené i nedilatované casti jicnu. ZvySeny katabolismus kolagenu by mohl vysvétlit
predispozici friskych koni k chorobam, spojenym s poruchami mékkych tkani (Saey et al. 2018).

3.2.3 Inbreeding

FriSti koné jsou znami vysokou mirou pfibuzenské plemenitby, ktera u nich vedla ke vzniku
genetickych chorob, jako je DW a HCP (Saey et al. 2018). Inbreeding je proces pareni geneticky
pfibuznych zvifat, ktery produkuje potomky s vyssi urovni homozygotnosti. Selektivni chov
ved| k vzniku novych plemen domdcich zvitat, geneticky prizplsobenych konkrétnim Zadoucim
vlastnostem. U domacich zvifat ma inbreeding ¢asto za nasledek kompromis, kdy je
pozadovany znak posilen nebo zafixovan, ale s rizikem zafixovani znakd nezadoucich nebo
snizeni celkové fitness. Inbreeding sniZuje pocet heterozygotnich skupin a zvysuje prevalenci
genetickych defektl (Dini et al. 2020).

U koni obecné je znacna genetickd rozmanitost mezi plemeny, zatimco uvnitf kazdého
plemene existuje mnohem mensi variace (McCue et al. 2012). Mnoho plemen se vyvinulo
za podminek vétsi ¢i mensi izolace, nékdy kvili geografickym omezenim, nékdy proto, Ze byly
uprednostnovany specifické charakteristiky plemene (jako je barva nebo mechanika pohybu),
a u jinych plemen jednoduse kvli vytvoreni uzavienych plemennych knih (PK), do kterych se
jiz nepovoluje zapisovat koné z jinych PK, a tudiz ani je pouzivat v Cistokrevné plemenitbé. Tak
je tomu i u friského koné (Dini et al. 2020).

Podle studii Schurink et al. (2019) byly nejvyssi primérné koeficienty inbreedingu z 9
zkoumanych populaci pozorovany u friskych koni (25,5 %) a shetlandskych pony (17,4 %),
coz znamend, Ze jedinci v téchto populacich s velkou pravdépodobnosti dédi obé alely
stejného genu od jednoho predka. Van de Goor et al. (2011) zjistili, Ze z jimi zkoumanych 35
populaci koni je populace friskych koni nejvice inbredni.

K inbreedingu prispél také nerovnomérny prispévek zakladateld (unequal founder
contribution) a bottleneck efekt (efekt ,hrdla Idhve”) (Ducro 2011), ktery spociva v tom,
Ze necekané dochazi k prudkému zmenseni populace, a tim nezbytné k poklesu genetické
diverzity, tj. ke ztraté velkého mnozstvi alel, které se uz v populaci neprosadi. To je v souladu
s historii vyvoje friského koné, kterd obsahuje nékolik obdobi, béhem nichZ byla chovnd
populace mnohem mensi ve srovnani se soucasnou aktivni chovnou populaci (Geurts 1969;
Osinga 2000; Ducro 2011).
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Populace friskych koni je omezena na 70 000 registrovanych koni s méné nez 100
licencovanymi plemennymi hiebci. Boerma et al. (2012) predpokladali, Ze mnoho hlasenych
abnormalit tohoto plemene souvisi s relativné malou genetickou zdkladnou a/nebo s vysokou
mirou reprodukce, kdyZ se toto plemeno stalo v 80. letech XX. stoleti velmi populdrnim. Zvire
s vysokym stupném pribuzenské plemenitby a vaznymi genetickymi vadami (jako je HCP, DW)
nedosahne dospélosti a reprodukéni faze svého Zivota; ti vysoce inbredni potomci, ktefi preziji
az do dospélosti, zase mohou mit snizenou plodnost (Dini et al. 2020).

Podle Schurink et al. (2019) je udrzeni genetické rozmanitosti prostfednictvim individualné
prizplsobenych chovatelskych postupt zasadni pro zdravé pokracovaniinbrednich a (fakticky)
malych populaci koni, které se jiz potykaji s problémy souvisejicimi s inbreedingem. Pomoci
takovych chovatelskych postupl v ramci populaci lze snizit riziko dédiénych poruch
na minimum a zabranit ztraté znakd a inbredni depresi. Je tfeba pravidelné sledovat rozvoj
v populaci, napfiklad pfibuzenskou plemenitbu a pocet hifebcl a klisen pouZivanych
k plemenitbé, aby bylo mozné vcas zasahnout.

3.2.4 Testovani na genetické choroby

Testovdni na znamé genetické choroby u tohoto plemene je nezbytné pro sprdvnou
Slechtitelskou praxi uréenou ke sniZzeni dopadu mutaci na celkové zdravi populace. Navzdory
hlasené vyssi incidenci vyskytu genetickych onemocnéni u friského koné ve srovnani s jinymi
plemeny, genetické testy jsou dosud k dispozici pouze pro dvé genetické choroby: DW a HCP.
Prvni je mutace mista sestfihu (splice site mutation) / ,,missense mutation”(g. 3772591C>T)
vgenu BAGALT7 a druhd je zplGsobena nesmyslnou mutaci/ ,nonsense
mutation”(g. 76887901C>T) v genu B3GALNT2. Odhaduje se, Ze pfiblizné 12 % populace nese
mutaci DW, zatimco pfiblizné 17 % koni jsou nositeli mutaci HCP. Tyto poruchy mohou rovnéz
ovlivnit friské kfizence. Dale pokracuji vyzkumy, které objasfiuji geneticky zaklad nékolika
dalSich chorob friskych koni véetné megaesophagu a distichidzy (Bellone & Avila 2020).

CAFK (Ceska asosiace friskych koni) udava povinny DNA test na red faktor (ryzi gen) u friského
koné, ktery bude popsan nize. Tento gen sice nepodminuje Zddné onemocnéni, ovliviiuje vsak
barvu svého nositele, kterd je dana plemennym standardem, a proto se koné na tento gen
testuji. Dédi¢nost zakladnich koriskych barev vranik, hnédak a ryzak je ddna dvéma rdznymi
genovymi lokusy (Extension a Agouti lokus). Extension lokus (E) odpovidd genu pro receptor
melanokortin-1, ktery odpovida za rlizné typy melaninu. Zatimco dominantni alela E je spojena
s ernym pigmentem (eumelanin), recesivni alela e md za nasledek nacervenalé zbarveni srsti
(feomelanin). Koné vykazujici ¢erny pigment proto nesou alespon jednu kopii alely E, bud'
v homozygotnim (EE) nebo v heterozygotnim (Ee) stavu. Koné postradajici ¢erny pigment
(ryzaci) jsou nacervenalé barvy a homozygotni ee.
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V zavislosti na genotypu paficiho se partnera mohou nositelé red faktoru (tj. zvifata Ee nebo
ee) produkovat cervené zbarvené potomstvo, coz by se u friskych koni vyskytovat nemélo
vzhledem k jejich plemennému standardu, tj. vranému zbarveni. Zvifata, ktera jsou
homozygotni EE, nikdy nezplodi cervené potomstvo, bez ohledu na barvu partnera
(dnaireland.ie, online 2021).

Genetické testovani plemennych zvifat poskytuje majitelim, veterinafim a chovatelskym
sdruzenim nezbytné zdakladni znalosti k navrhovani vhodnych strategii chovu, které zabrani
vyskytu postiZzenych jedincli (Bellone & Avila 2020).

3.3 Vybrand geneticka onemocnéni friskych koni
3.3.1 Dwarfismus (DW)

Porucha rastu kosti v mladém véku vede v dospélosti k dwarfismu (zakrslosti rdstu).
Dwarfismus s omezenym rlistem koncetin a laxitou (ochablosti) pojivové tkané lze
kategorizovat jako bud’ proporcionalni, kdy dochazi k celkovému zmenseni velikosti beze zmén
télesnych proporci, nebo neproporcionalni, kdy se zmensuje velikost jedné nebo vice koncetin
a télesné proporce se méni. Mnoho forem DW je dédi¢nych. U friského koné se vyskytuje
neproporciondini DW (viz obrazek ¢. 6), se zkracenymi koncetinami, relativné velkou hlavou
a dlouhym hrbetem. PostiZzena zvirata jsou pfiblizné o 25 % mensi a vazi o 50 % méné nez
nepostizeni jedinci (Boegheim et al. 2017). Postnatalni rlst je u téchto zvifat stdle mozny,
ale pomalejsim tempem: hlava a hrbet rostou rychleji nez koncetiny a Zebra, coZz vede
k charakteristické neproporciondlni poruse rlstu (viz obrazek ¢. 7) (Back et al. 2008).

Jednotlivé mutace mohou zpUsobit trpasli¢i fenotyp i u ¢lovéka (Merritt et al. 2006) nebo vést
ke vzniku mensich plemen psu (Sutter et al. 2007). Pri¢inna mutace pro autozomalné recesivni
DW u friského koné byla pomérné nedavno identifikovdna v genu B4AGALT7 pomoci novych
sekvenacnich postupl (Leegwater et al. 2016). Mutace v tomto genu jsou spojeny s Ehlers-
Danlosovym syndromem (EDS) u lidi, poruchou pojivové tkané ovliviujici kostni systém a kizi
(MIM130070), a humannim Larsenovym syndromem, ktery je charakterizovan dislokacemi
kloub(, nizkym vzristem a dalSimi deformacemi (Faivaz-Ul-Haque et al. 2004; Cartault et al.
2015). Podobnosti mezi témito syndromy a DW u friskych koni zahrnuji deformity hrudniho
koSe, zhorseny rlist a hypermobilni klouby. Na rozdil od friskych koni vsak lidé ¢asto trpi
abnormalitami obliceje, uvolnénou klzi a narusenou proporcionalitou rlstu (Guo et al. 2013;
Cartault et al. 2015).
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Obr. & 6: Nebroporciondlm’DW u friského koné. Trpaslici o o ,' L
frisky kiifi (vlevo, 1,12 m KVH — kohoutkovd vyska hilkovd) Obr. ¢. 7: Sedmitydenni friské hribé s dwarfismem.( Zdroj:
(Boerma et al. 2011)

vedle dvou nepostiZenych friskych koni (prostredni 1,54 m,
coZ je blizko minima povoleného standardem plemene
(1,53 m), kari vpravo md KVH 1,66 m) (Zdroj: Boegheim et
al. 2017).

3.3.1.1 Symptomatologie

U friskych koni se DW rozpoznava jiz mnoho let a vyskytuje se s 0,25% frekvenci (Osinga 2000;
Back et al. 2008). Klinicky se onemocnéni projevuje télesnou hmotnosti snizenou asi o 50 %
oproti zdravym jedinclim. P¥i této chorobé se po porodu laxita Slach neupravi, jak je to obvyklé
u zdravych hribat, ale naopak se zvysuje. Vysledkem je, Ze postiZzend zvifata maji abnormalni
chlizi s extrémnim vytdcenim holené a hlezen ven. Stupen hyperextenze spének (proslapnuté
spénky) se lisi mezi jednotlivci a také mezi prednimi a zadnimi koncetinami (Back et al. 2008).

Blizsi vySetfeni odhali abnormalné zkracené dlouhé kosti a zdeformovany hrudni kos. Hrudni
patef v oblasti obratli T10-T16 ma tvar pismene S a Zeberni chrupavka je na vnitfni strané
nadmérné vyvinutd. Trpaslici mohou rlst i po narozeni, i kdyZz pomaleji a neproporcionaing;
nebot nékteré Casti jejich téla rostou rychleji, napf. hlava a hrbet, coZ je znazornéné
na obrazku €. 8. Dospéli jedinci pak vykazuji nasledujici fenotyp: maji hlavu stejné velikosti jako
nepostizeni koné, Sirsi hrudnik se zuzenim v kostochondralnim spojeni, nepfimérené dlouhy
hibet, abnormalné kratké koncetiny, hyperextenze spének a Uzkd kopyta s dlouhymi kostmi

prstU (Back et al. 2008). Bficho je ochablé a zakulacené a svalstvo trupu je Spatné vyvinuté
(Leegwater et al. 2016).

| Obr. . 8 : Typicky priklad trpasliciho friského koné ve
zralém véku. VSimnéte si proslapnutych spének spolu s
vyrazné kratsimi koncetinami oproti normdlu a
neprimérené dlouhym hrbetem (Zdroj: Back et al.
2008).
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3.3.1.2 Genetickd podminénost

Vyskyt DW u friskych koni se odhaduje na 0,25 % a predpoklada se, Ze ma autozomalné
recesivni dédi¢nost (Boegheim et al. 2017). Orr et al. (2010) publikovali asocia¢ni studii
na celém genomu na 10 postiZzenych a 10 kontrolnich zvifatech, ve které identifikovali oblast
genu, asociovanych s poruchami tvorby a vyvoje nékterych tkani, na ECA14 (3,16-5,7 MB).
Studie navrhovala nékolik kandidatnich gent, které by se rlznou mérou mohly podilet
na vzniku DW, véetné PROP1, ZNF346, COL23A1 a b-1,4-galaktosyltransferazy 7 (B4GALT7),
ackoliv podil PROP1 na vzniku DW se jevi jako problematicky (Orr et al. 2010). ZNF346 hraje
roli v apoptdze (programovana smrt buriky), ktera je dllezita pro proces osifikace chrupavky.
COL23A1 a BAGALT7 se uplatnuji pfi tvorbé kolagenové sité. BAGALT7 se podili na glykosylaci,
hraje roli pfi poruchdch pojivové tkané a také souvisi s narusenou organizaci fibril a syntézou
proteoglykant (Orr et al. 2010).

Neproporcionalni DW u friskych koni je spojen s mutaci genu BAGALT7 také dle Leegwater et
al. (2016). Mutaci doslo k substituci nukleotidového paru C>T, ktera méni kodon argininu
na kodon lysinu. Ovliviuje i posledni nukleotid exonu 1 stejného genu. To ma za nasledek
nespravny sestfih RNA (ribonukleova kyselina), coz zplisobi zavazné naruseni genové exprese
(Tsutsui et al. 2013). Exprese B4GALT7 vyrazné pusobi na schopnost rlstu, a to zejména
v proliferacni zéné (Guo et al. 2013), coz vysvétluje nepravidelné a zesilené chondrocytové
sloupce pozorované na rustovych ploténkach postizenych koni pfi poskozeni tohoto genu
(Boegheim et al. 2017).

3.3.1.3 Vyskyt ve svété

Proporcionalni a neproporciondini DW se vyskytuje u rdznych druht Zivocicha. Existuje nékolik
mikroevolucénich procest, které se staly zakladem rGznych genetickych forem DW.

Zamérna selekce trpaslicich zvifat se vyskytuje u plemen, kde je zakrslost standardem
plemene. Napfiklad, u plemen, jako je Chinese Banna miniature pig (¢inské miniaturni
prasdatko), vznikd DW kvili zamérnému vybéru trpasli¢ich zvirat pro chov (Deng et al. 2011).
V populacich hospodéarskych zvifat jsou alely zapficinujici DW c¢asto ve vazbé s lokusy
kvantitativnich znakd (QTL, Quantitative Trait Loci) pro dulezité produkéni znaky. Heterozygoti
proto ¢asto vykazuji vyssi produkci, maji tedy heterozygotni vyhodu oproti dominantnim
homozygotim, zatimco u homozygotu resesivnich se projevuji zavazné skodlivé ucinky. To je
patrné napf. u skupiny severskych ¢ervenych plemen skotu, ozna¢ovanych ¢asto jako Nordic
Red Cattle, do které se zahrnuje dansky a Svédsky cerveny skot a finsky ayrshirsky skot
(Hoglund et al. 2015). Heterozygotni nositelé této delece maji zvySenou produkci mléka, ale
homozygoti pro stejnou deleci jsou postizeni embryondlini letalitou. VyvaZeny vybér jedincl
do chovu tak, aby se tato heterozygotni vyhoda zachovala, je tedy v takovychto populacich
dllezitym procesem (Hedrick 2015).
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Dalsim procesem je geneticky draft (genetic hitchhiking) se sousedni genovou variantou, ktera
ma dopad na Zadouci vlastnost jednoho genu. Ovlivnéna alela se nachazi v blizkosti genu, ktery
prochazi selektivnim smetenim (selective sweep) kvuli Zaddouci vlastnosti (Boegheim et al.
2017). Konecné, v populacich s relativné malym mnozstvim jedincG geneticky drift spojeny
s efektem zakladatele muze byt zodpovédny za geneticka onemocnéni, jako je syndrom Ellis-
van Creveld (EVS) v plvodnich australskych populacich (Goldblatt et al. 1992).

Pfes malou pocatecni ¢etnost plemene a nizkou efektivni velikost populace pocet friskych koni
za poslednich 40 let znacné vzrostl (Boerma et al. 2011). Mikroevolucni proces, ktery stoji za
DW u plemene friskych koni, je proto pravdépodobné zplsoben genetickym driftem této
mutace spojené s efektem zakladatele (Boegheim et al. 2017).

3.3.1.4 Diagnostika a prevence

S dostupnosti detekce jednonukleotidovych polymorfismd (SNP-arrays, Single Nucleotide
Polymorphism) a sekvenovanim celého genomu je moZné rychle identifikovat geny a mutace,
které jsou zakladem tohoto stavu, za predpokladu, Ze jsou k dispozici dobre fenotypizované
pripady a kontroly. Poté mohou byt vyvinuty jednoduché testy zaloZzené na PCR (polymerazova
fetézova reakce, Polymerase Chain Reaction) pro fizeni chovu a eleminaci nezadoucich rysu
DW u hospodafskych zvifat (Boegheim et al. 2017).

PCR testy mohou zabranit dalSim projevim DW, ale nesnizi frekvenci heterozygot(, protoze
vybér heterozygotl do chovu je stale mozny. Je tedy zapotiebi dalSiho vyzkumu k identifikaci
dalSich genetickych pficin DW, ale také ke stanoveni zakladnich mikroevolu¢nich procesu
(Boegheim et al. 2017).

Vzhledem k recesivnimu zpUsobu dédi¢nosti DW u friskych koni by mélo byt mozné vymytit

onemocnéni prevenci kfizeni mezi nositeli, coZ je strategie, ktera se v soucasné dobé provadi
v chovech tohoto plemene (Boegheim et al. 2017).
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3.3.2 Hydrocephalus (HCP)

Neurologickd onemocnéni u koni jsou obtizné diagnostikovatelnd a ¢asto maji Spatnou
prognézu. K dnesnimu dni existuje 5 genetickych chorob koni, které lze diagnostikovat
genetickym testovanim, jednou z nich je hydrocephalus (HCP), ktery se u friského koné
nejCastéji vyskytuje jako vrozeny hydrocephalus (CH, v angli¢tiné Congenital Hydrocephalus)
(Edwards & Finno 2020).

CH je vrozena vada, pfi které se mozkomisni mok (CSF, Cerebrospinal fluid) hromadi
v mozkovych komorach, coz zpUsobuje vyrazné a Skodlivé zvyseni objemu dutiny lebecni
(viz obrazek €. 9) (Ojala & Ala-Huikku 1992).

Obecné je hydrocephalus (HCP) definovan jako ,,aktivni distenze komorového systému mozku
vyplyvajici z nepfiméfeného prichodu mozkomiSniho moku z mista jeho produkce v
mozkovych komordach do bodu jeho absorpce do systémové cirkulace” (Rekate 2008). HCP Ize
ziskat napf. v dusledku infekce nebo traumatu, nebo mlze mit dédicnou povahu. Pokud je
znamo, nebyly ve védecké literatufe hlaseny zadné jasné prokazané pripady ziskaného HCP u
koni (Ducro et al. 2015). Podle zakladnich mechanismu vzniku byly identifikovany rdzné typy
HCP: komunikujici (jedna se o zvySenou produkci nebo zhorSenou absorpci CSF) nebo
nekomunikujici, kdy v dlsledku mechanické prekazky (obstrukce) dojde k zastavé toku CSF
(Rekate 2008). HCP muze byt dale vnitini, kdyZz se CSF akumuluje v komordch mozku, nebo
vnéjsi, kdy k tomu dochazi mimo né. U koni byl diagnostikovan jak vnéjsi, tak vnitfni HCP (Ojala
& Ala-Huikku 1992; Ferris et al. 2011).

HCP u friskych koni postihuje plody a hfibata bez zavislosti na pohlavi (Sipma et al. 2013).
Hydrocephalus se u koni vyskytuje jen zfidka. Je spojen se zndmymi genetickymi mutacemi
u mysi, skotu a lidi. U friskych koni se HCP dédi jako autosomalné recesivni znak (Edwards
& Finno 2020). Na obrazku €. 10 je znazornéna pocitacova tomografie lebky friského hribéte.

Obr. & 9: Mrtvé narozené friské hiibé s HCP Obr. ¢.10: Pocitacova tomografie levého bocniho
(Foto: J. F. Anguiano-Islas) (Zdroj: Ayala- pohledu na lebku friského hribéte. Trojrozmérny
Valdovinos et al. 2017). rekonstrukcni snimek ukazuje, Ze osifikace v

rostralni ¢asti lebky je pri hydrocefalu netplng.
(Zdroj: Sipma et al. 2013)
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3.3.2.1 Symptomatologie

U vétsiny htibat se HCP projevuje nadmérnym vyklenutim lebky, ale néktefi jedinci mohou
vypadat fyzicky normalné. V dusledku HCP vsak u nich miZe dochdazet k dysfunkci predniho
mozku. Nékterymi z pfiznakli mohou byt napt. head pressing a kompulzivni (nutkava) chize.
Zapojeni mozkového kmene je indikovano strabismem (Silhavosti) nebo ataxii koncetin
a slabosti. Ventrolaterdlni strabismus a nepfimérfend reakce na hrozbu jsou béznymi
abnormalitami koni, postizenych HCP (Schmidt & Ondrekna 2019).

Prevalence HCP u friskych koni je dle Boerma et al. (2011) i Schmidt & Ondreka (2019) vyssi
nez u jinych plemen. Stupen makrocefalie u postiZzenych jedincll je zdvazny a htibata jsou ¢asto
pfi narozeni usmrcena, aby se usnadnil porod (viz obrazek ¢. 11). Pfiznaky svalové dystrofie
obvykle nejsou zaznamendny, protoie postizend htibata jsou casto mrtvé narozenj,
a dystrofie proto neni klinicky pozorovana (Schmidt & Ondreka 2019).

Obr. ¢. 11: Hydrocephalus u potraceného plodu
(friskd klisna podstoupila cdstecnou fetotomii, aby
bylo mozné extrahovat plod) (Zdroj: Boerma et al.

2012).

3.3.2.2 Geneticka podminénost

Za poslednich 30 let byla u friskych koni zaznamenana vyssi prevalence HCP ve srovnani
s jinymi plemeny nebo i s populaci koni obecné vzatou, tj. bez ohledu na plemena (Boerma
et al. 2011). FriSti koné maji omezeny geneticky rezervoar (genetic pool), pficemz primérny
stupen ptibuznosti je kolem 15 %. V dUsledku toho je friské plemeno nachylnéjsi k endogamii
(pareni mezi Cleny stejné skupiny), coz vede k endogamické depresi a vétSimu vyskytu
genetickych vad (Ayala-Valdovinos et al. 2017). Jednou z genetickych vad, které prevainé
postihuji friské koné, je HCP (Sipma et al. 2013; Ducro et al. 2015).
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V dlsledku nukleotidové substituce (C > T) v genu b-1,3-N-acetylgalaktosaminyltransferdzy 2
(B3GALNT2) se aminokyselina cytosin zaménuje za thymin, coz bylo u friskych koni spojené
s projevem HCP (Ayala-Valdovinos et al. 2017). Mutace je identickd s mutaci B3GALNT2
identifikovanou v lidském pripadé svalové dystrofie-dystroglykanopatie s HCP. B3GALNT2 se
podili na glykosylaci dystroglykand, které jsou pfitomny v kosternich svalech, ale také v mnoha
tkdnich jako mozek, kde ovliviiuji morfogenezi a rany vyvoj (Edwards & Finno 2020).

Vzhledem k tomu, Ze HCP u friskych koni ma autozomdlné recesivni dédi¢nost, je zapotrebi
genetické testovdni k identifikaci prenasecli mezi nepostizenymi korimi, aby se zabrdnilo
pareni heterozygotnich nositell této mutace (Ducro et al. 2015).

3.3.2.3 Vyskyt ve svété

HCP byl pozorovan u fady druhd véetné krys, mysi, psu, kocek, koni a lidi (Jones & Bucknall
1988; Davy & Robinson 2003; Thomas 2010; Sipma et al. 2013; Ferese et al. 2016). U lidi je
prevalence HCP pfiblizné 1 dité na 2 000 Zivé narozenych déti (Chi et al. 2005). U koni je HCP
neobvykly, ale kdyz se objevi, zpUsobi dystokii pfi porodu a vede k potratim nebo mrtvé
narozenym htibatim. HCP u koni m{ze také vést k narozeni slabych a ohrozenych htibat, ktera
vyZaduji okamZzitou eutanazii (Sipma et al. 2013; Ferris et al. 2011; Oey et al. 2011). Prevalence
hydrocephalu u koni se odhaduje na 0,6 postiZzenych htibat na 1 000 narozenych (Ricketts et
al. 2003), kdy u friskych koni je na stejny pocet narozenych 2,5 postizenych htibat (Sipma et
al. 2013).

Ojedinélé zpravy o HCP existuji u jinych plemen koni, véetné americkych miniaturnich koni,
guarter horse, americkych klusaka, teplokrevnik( a belgickych chladnokrevniki (Edwards &
Finno 2020). Ackoliv se HCP prevazneé vyskytuje u friskych koni, bylo také zaznamendéno nékolik
pfipadd u orlovskych klusakd, finskych koni (Ojala & Ala-Huikku 1992) a hannoverskych
teplokrevnikd (Oey et al. 2011).

3.3.2.4 Diagnostika a prevence

Definitivni diagndzy HCP Ize dosahnout genetickym testovanim. Dle Ayala-Valdovinos et al.
(2017) v soucasné dobé byl vyvinut DNA test na pricinnou mutaci, ktery je nyni k dispozici pro
Cleny kralovské plemenné knihy friského koné (KFPS) v komercni laboratofi. Co se tyka
pfipadné terapie, podle studii Edwards & Finno (2020) neexistuji Zzadné moznosti 1écby.
Jakmile je identifikovan pfi¢inny geneticky defekt, Ize potencidlné provést screening DNA
k identifikaci nosic mutace v populaci friskych koni. Poté muze byt majiteli poskytnuta rada,
aby bud’ vstoupil do Slechtitelského programu, nebo koné z chovu vyradil. Tato opatreni
mohou zabranit dalSimu Sifeni této genetické vady ve friské populaci (Sipma et al. 2013).
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Vylouceni prendsecl z chovu by bylo nejrychlejsim zplsobem, jak snizit vyskyt onemocnéni.
Vylouceni viech prenasecu vsak pravdépodobné nebude pro tuto populaci rozumnou strategii
(Ducro 2011). Inbreeding se muzZe zvysit rychleji, kdyzZ jsou vylouéeni nosici. Chovatelé jsou
prozatim informovani o stavu mutaci (pfenasec/neprenasec) nové schvalenych mladych
hfebcli a mohou provadét dobrovolné testovani vlastnich klisen. Pareni 2 nosi¢d by se mélo
zabranit. Dalsi opatteni, jako je testovani embryi pfed implantaci, jsou mozn4, ale v soucasné
dobé se to u friskych koni zatim béZné neprovadi (Ducro et al. 2015).

3.3.3 Megaesophagus (ME)

DalSim z vrozenych nebo dédi¢nych onemocnéni, kterd se u friskych koni vyskytuji, je
megaesophagus, ktery mize vést k uduseni a smrti (Komine et al. 2014). Megaesophagus (ME)
je chronické rozsiteni jicnu (lat. oesophagus, angl. esophagus) (viz obrazky ¢. 12 a 13) (Ploeg
et al. 2015). Atonie téla jicnu, ktera je zplsobena ME, ma za nasledek akumulaci potravy a slin
v dilatovaném jicnu. To Casto vede k obstrukci a nasledné regurgitaci (ndvratu nestravené
potravy do Ust), a v nékterych pripadech k aspira¢ni pneumonii (Boerma & Sloet van
Oldruitenborgh-Oosterbaan 2008). Na zdkladé védecké literatury je ME u koni vzacny stav,
zejména pfi absenci obstrukce jicnu (Broekman & Kuiper 2002). ME je diagnostikovan
predevsim u friskych koni ve véku od 1 tydne do 19 let (Boerma & Sloet van Oldruitenborgh-
Oosterbaan 2008) a predpoklada se, Ze je geneticky podminénou neuromuskuldrni poruchou
(Van der Kolk et al. 2011).

Obr. ¢. 12: ME s podélnou rupturou u
12letého friského valacha (Se svolenim
Veterinary Pathology, Utrecht) (Zdroj:
Boerma et al. 2011).
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Obr. ¢. 13: Jicen friského koné s megaesofagem. Pricné rezy zleva doprava predstavuji kranidlni, stredni a kauddlni jicen.
Vsimnéte si rozsireni lumen stredniho a kauddliniho jicnu a vyrazného zesileni svalové vrstvy kauddlniho jicnu. (Zdroj: Komine
et al. 2014)

3.3.3.1 Pfi¢iny a patogeneze

Pti diskusi o pri¢inach/patogenezi ME je tfeba rozlisit 2 rizné typy ME:
e ME vyvolany obstrukci jicnu,
e ME vyvolany dysfunkci jicnu.

Nejcastéjsi pricinou intraluminalni obstrukce jicnu jsou potraviny, napfiklad duzina, velké
kousky cukrové tepy, jablka nebo mrkve (Feige et al. 2000). Corpora aliena (lat. cizi téleso)
pfitomna v jicnu po dobu delsi nez 48 hodin mUze zpUsobit nekrézu sliznice vedouci k tvorbé
kolagenu a zuzeni jicnu (obrazky ¢. 14 a 15 znazornuji ptripad ME u friského koné) (Degen
1976).

Literatura o ME vyvolaném dysfunkci jicnu u koni je pfili§ vzacna na to, aby se dalo dojit
k zavéru, Ze tento typ ME odpovida dobfe zndmému ME v dlsledku achaldzie jicnu
(neschopnosti uvolnit hladké svalstvo jicnu), kterd je u nékolika druh(l dobfe znama3, zvlasté
u pst (Broekman & Kuiper 2002). Achalazie, tj. porucha motility jicnu v dolnim jicnovém
svéraCi v duasledku naruseni peristaltiky jicnu, kterd je zplUsobena neurodegenerativnim
onemocnénim, je také nejcastéjsi predispozici k ME u lidi (Gockel et al. 2012). U friskych koni
to vsak nebylo prokazano (Komine et al. 2014).
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Obr. ¢. 15: Pricny rez kauddlnim jicnem
zobrazeném na obr.14. Je zde patrné
silné zesileni stény jicnu s cdstecnou
devitalizaci tkané kolem roztrZzeni a
dilataci lumen jicnu. (Zdroj: Komine et
al. 2014)

Obr. ¢. 14: Jicen a viscerdlini pleura, frisky
kan s megaesofagem a roztrZenim jicnu.
Kauddlni jicen je vyrazné zvétseny s
multifokdlInim krvdcenim a velkym
roztrZenim, doprovdzenym téZkou
fibrinozni pleuritidou zplsobenou tnikem
poZivatin pres misto ruptury. (Zdroj:
Komine et al. 2014)

Komine et al. (2014) provedli retrospektivni studie s cilem zjistit prevalenci a patologické
charakteristiky onemocnéni jicnu u 852 koni, véetné 17 friskych koni, u kterych byla provedena
nekropsie v pribéhu 6 let v Diagnostickém centru pro zdravi obyvatelstva a zvifat (Diagnostic
Center for Population and Animal Health). Ze vSech koni 6 mélo ME a byli to fristi koné.
V pitevnich zpravach nebyla uvedena zadna pfi¢ina ME, nicméné 5 z téchto 6 friskych koni

mélo vyraznou hypertrofii kaudalni svaloviny jicnu.

Na rozdil od friskych koni méli 4 koné jinych plemen s tézkym onemocnénim jicnu obstrukci
jicnu s intralumindlnim potravnim bolusem nebo téZkou ezofagitidu (zané&t jicnu). Zadny z nich
nemél kaudalni svalovou hypertofii jicnu. Z toho vyplyva, Ze ve srovnani s jinymi plemeny koni
maji fristi koné vyssi prevalenci zavazného onemocnéni jicnu, konkrétné megaesophagu, které
je bézné spojeno s vyraznou hypertofii kauddlniho svalstva.

Fristi koné byli dfive pokladani za nachylné k rozvoji klinicky vyznamného onemocnéni jicnu
(Benders et al. 2004; Broekman & Kuiper 2002). Studie Komine et al. (2014) potvrzuji mnohem
vyssi prevalenci (35,3 %) zavainych onemocnéni jicnu, kterd mohou zpUsobit smrt nebo
mohou vést k eutanazii friskych koni ve srovnani s jinymi plemeny koni (0,5 %). Na zakladé
téchto vysledka jsou fristi koné nachylni k ME, ktery je u nich navic béZné spojovan se svalovou
hypertrofii kaudalni ¢asti jicnu (Komine et al. 2014). Podle studii Komine et al. (2014) svalova
hypertrofie kaudalni ¢asti jicnu u friskych koni predstavuje dédi¢ny stav podobny
leiomyomatdze u lidi, ktery muize zpUsobit ME a potencialné roztrzeni jicnu (esophageal tears).
Tento stav je charakterizovan obvodovym ztlusténim hladké svaloviny, které zahrnuje dolni
tfetinu jicnu, a tim zplsobuje zuzZeni na gastroezofagedlnim prechodu a napodobuje klinické
pfiznaky achalazie (Ray et al. 2008; Gupta et al. 2009).
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Studie Ploeg et al. (2015) zaznamenaly vétsi vyskyt abnormdlniho kolagenu mezi svalovymi
vrstvami jicnu u postizenych koni, ktery byl pfitomen, aniz by byla dilatace jicnu hrubé
viditelna. To naznaduje pfic¢inou roli kolagenu u tohoto onemocnéni a podporuje vysledky
pfedchozi studie, ktera naznacovala roli kolagenu typu IV (Komine et al. 2014). Tento kolagen
Ize identifikovat u velmi mladych htibat, coZ naznacuje, Ze ME je u friskych koni dédi¢ny (Ploeg
et al. 2015).

3.3.3.2 Symptomatologie

Mezi nejcastéjsi pfiCiny onemocnéni jicnu u koni patfi obstrukce, trauma, zanét a poruchy
motility. Nejcastéjsi abnormalitou je intralumindlni obstrukce, kterd je obvykle zplisobena
impakci (ucpdnim) jicnu krmivem (Feige et al. 2000). Bez ohledu na pfi¢inu, mezi béziné
pozorované klinické pfiznaky onemocnéni jicnu patfi vytok z nosu, nadmérné slinéni, kasel,
koliky, poceni, polykani a respiracni potiZze zplsobené aspiracni pneumonii. Méné castymi
priznaky jsou horecka, anorexie, zpomaleni rlstu, potize s pitim, bruxismus (skfipani zub(),
prajmy, dusnost a tachypnoe (zrychlené dychani). V. mnoha pfipadech mohou tyto pfiznaky
indikovat diagnézu ME. Dalsi indikace existence ME lze ziskat radiografii a endoskopii
(Broekman & Kuiper 2002).

Pohlavni predispozice na ME u koni neni prokdzana (Broekman & Kuiper 2002). Vék
postizenych zvifat podle rtznych studii kolisa. Podle Broekman & Kuiper (2002) se ME
nejCastéji vyskytuje u mladych zvifat do stari 2 let, zatimco Komine et al. (2014) uvadéji,
Ze podle jejich studii se alespon nékteré formy ME mohou vyskytovat i u koni starSich 5 let.

3.3.3.3 Diagnostika a prevence

Progndza je Spatna, a to predevsim kv(li casté komplikaci, coz je aspiracni pneumonie. Pokud
aspiracni pneumonie reaguje pozitivné na antibiotika, lze progndzu zlepsit specifickymi
podminkami krmeni, které zahrnuji krmeni specialnimi mékkymi krmivy, jako napfiklad mash
z mékkych pSeniénych otrub. Vhodné je téz pokryti podlahy boxu gumovou podloZzkou nebo
jinymi nepoZivatelnymi materidly. Takovy rezim krmeni, pfipadné ustdjeni, je vSak nezbytny
aspon po nékolik mésict, a proto vyZzaduje motivovaného majitele. Dalsi moznosti, jak zlepsit
progndzu, je pastevni chov, kdy spdsani porosti je jedinym zplsobem pfijmu potravy
(Broekman & Kuiper 2002). U ptipadu, ktery byl popsan Lehmanem et al. (2020), doporuceni
znélo, aby se pti krmeni zvedla hlava a hrudni dutina koné pfiblizné o 30 stupnl a podpofilo
se tak gravitacni vyprazdriovani jicnu.
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Pro koné byla doporucena béZna pohybova aktivita s vyjimkou odloZeni jakékoli ¢innosti, jako
je jezdéni nebo pripousténi, nejméné na jednu hodinu po krmeni. Priblizné 5 mésica
po konzultaci s doporucenim bylo hlaseno, Ze epizody duseni jsou méné casté a Ze pacient si
udrzuje zdravou télesnou kondici pfi kasovité dieté z komplexniho krmiva. Techniky fizeni
krmeni byly v tomto pfipadé jedinou terapii a byly zaméreny spiSe na zvlddani onemocnéni
nez na jeho vylééeni. Vzhledem k tomu, Ze majitel byl schopen starat se o koné doma po dobu
priblizné 5 mésict s nékolika malo recidivami jicnové obstrukce, lze kratkodobou progndzu
v tomto pripadé povaZzovat za dobrou (Lehman et al. 2020).

3.3.4 Ruptura aorty

Ruptura aorty je u friskych koni mnohem ¢astéjsi nez u jinych plemen koni (Saey et al. 2016).
K témto rupturdm dochazi spontdnné, bez traumatu, infekéniho onemocnéni nebo
iatrogenniho poranéni, coZ je poskozeni zplsobené pfi lékarském vykonu. U friskych koni
vznikaji dasledné v hrudni aorté pobliz ligamentum arteriosum (viz obrazek ¢. 16) (Ploeg et al.
2015).

Obr. ¢.16: Ruptura aorty (oznacend prerusovanou carou) je u vétsiny
plemen typicky lokalizovana na bdzi srdce v oblasti aortdlnich
chlopni a). U friskych koni je ruptura aorty lokalizovdna kauddlnéji,
pobliZ ligagmentum arteriosum b) (Zdroj: Ploeg et al. 2017).

Aorta je zdsadni dynamickou funkéni jednotkou v kardiovaskuldrnim systému (Watanabe et
al. 1993). Sklada se z nékolika slozek, které zajistuji spravnou strukturu a funkci stény. Tunica
media (stfedni vrstva stény aorty) hraje hlavni roli ve stabilité aorty (Dingemans et al. 2000)
a je charakterizovana lameldrnimi jednotkami, skladajicimi se z elastinu, bunék hladkého
svalstva a kolagenu (Clark & Glagov 1985). Elastin a kolagen dodavaji aorté elasticitu a pevnost
v tahu (Holzapfel et al. 2000). Elastin je hlavni slozkou hrudni aorty (McCloskey & Gleary 1974).
Aortdlni kolagen sestdva prevainé z kolagenu typu | a lll, které tvori 80-90 % celkového
kolagenu v aortalnim médiu (Dingemans et al. 2000; Silver et al. 2001). Kolagen typu | je hlavni
strukturni slozkou stény cévy a kolagen typu lll je pfevazné reparativni slozkou (Raman et al.
2011).
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Fristi koné maji tendenci trpét rupturou aorty v pomérné mladém véku a koné s timto stavem
¢asto mohou prezivat tydny aZz mésice, nez dojde k zjevnému srde¢nimu selhani. Distalni
umisténi ruptury ztéZuje zobrazovaci diagnostiku a posmrtné vysetreni. Nékteré rysy tohoto
onemocnéni u friského plemene naznacuji, Ze maze jit o zakladni poruchu pojivové tkané
(Ploeg et al. 2017).

Poruchy pojivové tkané mohou ovlivnit integritu cévni stény, strukturalni abnormality véetné
tloustky stény, luminalniho priméru a abnormalniho krevniho tlaku. Oblouk aorty je relativné
pohyblivy ve srovndni s ¢asti aorty lezZici proximalnéji, ktera je pripojena k srde¢nimu zdakladu,
a distalnéjsi casti aorty, ktera je fixovdna k dorzalni sténé hrudniku. K rupture dochazi
na konkdavni Sténé aorty. Je mozné spekulovat, Ze opakovana trakce plicni adventicie (zevni
vrstvy cévy) na sténu aorty pti pohybu koné mize tyto tkané poskodit. Zdali hraje roli typicka
télesna stavba friského plemene s vysokonesenou hlavou a vysokou akci prednich koncetin,
neni jasné (Ploeg et al. 2017).

3.3.4.1 P¥i¢iny a patogeneze

Ruptura aorty je u koni extrémné vzacna. Kdyz k tomu dojde, obvykle se nachazi blizko spojeni
se srdcem (Sleeper et al. 2001). U friskych koni je ruptura aorty mnohem castéjsi a vyskytuje
se jako pricné roztrzeni (transverse tear) pobliz ligamentum arteriosum, v aortalnim oblouku.
Ve vzacnych pripadech dochazi k funkénimu propojeni mezi vzestupnou aortou a plicni
tepnou. Takova aortopulmonalni fistulace je diagnosticky naroény stav (Ishizaki et al. 1990).
Vznikd nejcastéji v dusledku eroze a/nebo ruptury chronického procesu nebo
pseudoaneuryzmatu aorty (viz obrazek ¢. 17) (Macintosh et al. 1991; Sobral et al. 2004).
Aneuryzma je lokalizované abnormalni rozsifeni jakékoli cévy. Prdva aneuryzmata jsou
tvorena vSemi nebo vétSinou vrstev neporusené cévni stény. Neprava aneuryzmata, nazyvana
také pseudoaneuryzmata, vznikaji prasknutim tepny nebo aneuryzmatu s narusenim vsech 3
vrstev stény tepny a komunikaci s lumen tepny (viz obrazek ¢. 18) (Webber et al. 2007).

V chronickych ptipadech tvofi pseudoaneuryzma spojeni o rizném praméru od 0,5 do 7 cm
mezi aortou a plicni tepnou (Ploeg et al. 2013). Abnormality v mnoZstvi a strukture elastinu
i kolagenu by mohly zpUsobit oslabeni stény aorty, coz mUze vést k rupture aorty (Tsamis et
al. 2013). Studie Saey et al. (2016) naznacuji, Zze defekt kolagenu specificky pro dané plemeno
s mirnym defektem elastinu je zdkladem patogeneze ruptury aorty u friskych koni.

Obr. ¢. 17: Frisky kan. Ruptura aorty s aortdlnim
lumen (#) vlevo a typickym pseudoaneuryzmatem
(*) uprostred, které je charakterizovdno
prstovitymi vackovitymi zménami ve sténé. (Zdroj:
Ploeg et al. 2015)
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Saey et al. (2016) porovnavali strukturadlni charakteristiky tunica media hrudni aorty
u teplokrevnych a friskych koni s rupturou aorty a bez ni. Ve své studii zjistili, Ze
u nepostizenych friskych koni byla tloustka tunica media i procento plochy tvofené kolagenem
typu | ve srovnani s teplokrevniky vyznamné vyssi, coz podporuje hypotézu o primarnim
defektu kolagenu u friského plemene koni.

V tunica media postiZzenych friskych koni vSak nebylo zjisténo Zadné vyznamné ztlusténi stény.
Kromé toho bylo procento plochy tvorené elastinem vyrazné nizsi, zatimco procento plochy
tvorené hladkou svalovinou bylo vyssi ve srovnani s nepostizenymi friskymi a teplokrevnymi
kofimi. V zavéru dosli k vysledku, Ze tyto zmény svédci o dalsSim mirném nedostatku elastinu
s kompenzacni hypertrofii bunék hladké svaloviny u postizenych friskych koni.

Do této doby bylo hlaseno vice nez 40 ptipadl ruptury aorty u friskych koni. Pti zkoumani
rodokmenu se zd3, Ze postiZzend zvifata jsou pribuznd, coZ posiluje podezieni na dédicnost
tohoto stavu (Saey 2016).

Pulmosary
artary

Preucio-
anaurism

Obr. ¢. 18: Levy parasterndini kranidlni echokardiogram friského koné s
rupturou aortdlniho oblouku, na kterém je patrnd ruptura aorty.
Pseudoaneuryzma, které se nachdzi mezi aortou a plicni tepnou, komunikuje s
malou aortou a dilatovanou plicni tepnou. (Zdroj: Ploeg et al. 2017)
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3.3.4.2 Symptomatologie

Ruptura aorty se obvykle vyskytuje u dospélych friskych koni, je vidy smrtelnd a ma prevalenci
kolem 2 % (Van Vilet & Back 2006). V dusledku toho predstavuje pro toto plemeno koni
skute¢nou hrozbu (Saey 2016). Medidlni nekréza, hypertrofie bunék hladkého svalstva,
fragmentace elastinu a akumulace mukoid( jsou u friskych koni s rupturou aorty pfitomny
i v akutnich pripadech (Ploeg et al. 2015). Ruptura v aortdlnim oblouku muZe zpUsobit ndhlou
smrt, ale vétsina koni s takovym postiZzenim vykazuje subakutni nebo chronické pfiznaky, jako
je kolika, tachykardie, kasel, prerusované kulhani, silnd pulzace v kréni tepné nékolik tydn( az
mésicl pred smrti. Majitelé mohou hlasit ndhlou zménu v chovani koné, napfiklad Ze se kdn
najednou stal klidnéjsim a apatic¢téjSim. Tyto znaky jsou ¢asto zaznamendny jiz v mladém véku
a |ékafti zabyvajici se friskymi korimi by si méli davat pozor na mozZnost tohoto stavu, protoze
klinické priznaky mohou byt mirné a snadno prehlédnutelné (Ploeg et al. 2013).

Pohlavni predispozice na toto postiZeni u friskych koni nebyla nalezena (Ploeg et al. 2013). Vék
4-5 let, ve kterém se u friskych koni nejcastéji objevuje ruptura aorty, se shoduje s vékem,
ve kterém vétSina majiteld zacind pripravovat koné na aktivni soutéZ. Proto muze byt
0 sobé (Ploeg et al. 2017). Fristi koné s mirnymi nebo stfedné zavainymi pfiznaky mohou
zGstavat stabilni nékolik tydnl s podplrnou Ié¢bou nebo bez ni. Tento stav je vSak vzidy
smrtelny (Ploeg et al. 2017).

3.3.4.3. Diagnostika a prevence

Pred nékolika lety byla popsana technika pro transoezofagealni ultrasonografickou identifikaci
ruptury v aortdlnim oblouku pomoci linearni ultrazvukové sondy 7,5 nebo 10 MHz (de Bruijn
et al. 2013). To je potencidlné uzite¢né pro identifikaci vyvoje onemocnéni u koni s predispozici
k tomuto stavu a mlZe to umoZznit v€asnou preventivni nebo terapeutickou intervenci (Ploeg
et al. 2017).

Obr. ¢.19: Aortopulmondini fistulace u friské klisny ve veéku 25
meésicd, pohled ze strany aorty (s laskavym svolenim Veterinary
Pathology, Utrecht). (Zdroj: Boerma et al. 2011)
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Veterinarni lékari koni by si méli uvédomit, Ze ruptura aorty a aortopulmonalni fistulace by
mély byt zahrnuty do diferencidlni diagnostiky, pokud se setkaji s friskym koném, ktery ma
v anamnéze opakujici se kasel, anebo koliku nesouvisejici s travicim traktem, nesndasenlivost
fyzické zatéze, horecku, epistaxe (krvaceni z nosu), trvalou tachykardii a pripadné kolisavy
arterialni puls. Je tfeba si také uvédomit, Ze toto onemocnéni aorty vyzaduje také specificky
pristup k vysetteni post mortem, zejména s diirazem na srdecni fezy. Ty by mély byt provedeny
tak, aby diagnéza nemohla byt prehlédnuta (Ploeg et al. 2013).

Klasické srdecni fezy pravdépodobné znici zénu zajmu a znemozni stanoveni diagndzy, pokud
se v diferencialni diagnostice prfed provedenim srdecnich fez(i neuvazuje o moznosti ruptury
aorty. Je moiné, Ze z tohoto dlvodu mohl byt tento stav u friskych koni nedostatecné
diagnostikovan (Ploeg et al. 2017).

Lze si predstavit, Ze zakladni geneticky defekt pojivové tkdné v aortdlnim médiu preduréuje
tato zvifata k ruptufe aorty a aortopulmondlini fistulaci (viz obrazek ¢. 19) na anatomicky
a hemodynamicky predisponovaném misté. Populace friskych koni se zda byt jedinou, u které
se pravidelné vyskytuje aortopulmonalni fistulace. Ve svétle téchto zjisténi mulze byt
biochemické a ultrastrukturalni vySetfeni extracelularni matrix v aorté postizenych zvirat
uzite¢né pfi dalsSim porozuméni patogenezi tohoto syndromu (Ploeg et al. 2015).
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4 Zaver

V této bakalarské praci jsem zpracovala literarni reSersi na zakladé dostupnych védeckych
publikaci o ¢tyfech vybranych geneticky podminénych onemocnénich friského koné. V praci je
rovnéz zahrnuta duleZitd historie vyvoje plemene, kde se popisuji pfi¢iny vétsi nachylnosti
téchto zvifat k danym onemocnénim. Takovou pfiinou je napfiklad inbreeding. Dédi¢nost
vétsiny téchto onemocnéni je autozomalné recesivni. Patfi k nim dwarfismus, i kdyZz s timto
onemocnénim dle nékterych studii mlZe byt asociovéno vice gen(, a vrozeny hydrocephalus.
| ostatni popisovand onemocnéni, megaesophagus a ruptura aorty, maji podle studii geneticky
zaklad a plemeno friskych koni je na tato onemocnéni nachylné vice nez ostatni plemena koni.

Tato prace by méla slouzit jako pomoc chovatellim, ktefi se zabyvaji chovem friského koné,
v€asné rozpoznat priznaky vaznych genetickych onemocnéni, ktera se obcas daji splést
s jinymi zdravotnimi problémy. Uvadi také zakladni zplsoby diagnostiky danych chorob, ale
i to, je-limozné predejit vyskytu téchto onemocnéni. Z provedenych studii vyplyva, Ze popsand
onemocnéni nejsou vylécitelnda, preziti koni se dosahuje pomoci specidlnich Zivotnich
podminek a omezeni, v tézsich pripadech pak dochdzi k vyskytu mrtvé narozenych jedincu.

Proto je velmi dualezité, aby chovatelé friského koné znali moZnosti vyskytu a prenosu
popsanych chorob mezi generacemi a k chovu tohoto plemene pfistupovali zodpovédné.
Existuji povinné DNA-testy na dwarfismus a hydrocephalus, kterymi se daji zjistit poruchy
v pricinném genu, a také DNA-test na red faktor, ktery sice nezplsobuje Zzddné onemocnéni,
ale umoziuje narozeni ryze zbarveného zvirete, coz je v rozporu s plemennym standardem.
Koné, u kterych budou zjistény nezadouci aleley, zpUsobujici vazné zdravotni problémy, by
neméli byt do chovu viibec zarazeni.

Zasadni pro zdravé pokracovani inbrednich a malych populaci koni, které se jiz potykaji
s problémy souvisejicimi s inbreedingem, je udrZeni genetické rozmanitosti prostfednictvim
individudIlné prizplsobenych chovatelskych postupl. Je tfeba pravidelné sledovat rozvoj
v populaci, napfiklad pfibuzenskou plemenitbu a pocet hiebcl a klisen pouZivanych
k plemenitbé, aby bylo mozné vcas zasdhnout. Dukladnd genetickda kontrola jak pomoci
molekuldarné genetickych metod, tak rodokmenovou analyzou, je naprosto nezbytnd. Pomoci
takovych chovatelskych postupl v ramci populaci lze snizit riziko dédiénych poruch
na minimum, a zaroven zabranit ztraté znakd a inbredni depresi.
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6 Seznam pouzitych zkratek a symboll

B-1,3-N-acetylgalaktosaminyltransferaza 2 — B3GALNT2
B-1,4-galaktosyltransferaza 7 - BAGALT7

Centralni Nervovy Systém — CNS

Cerebrospinal Fluid, mozkomisni mok — CSF

Collagen type XXIIl alpha 1 — COL23A1

Congenital Hydrocephalus, vrozeny hydrocephalus — CH
Ceska asociace friskych koni — CAFK

Deoxyribonukleova kyselina - DNA

Dwarfismus — DW

Ehlerstv-Danlos(v syndrom — EDS

Ellis-van Creveld syndrom — EVS

Fédération Equestre Internationale, Mezinarodni jezdeckd federace - FEI
Hydrocephalus — HCP

Kohoutkova vyska hlilkova — KVH

Koninklijk Friesch Paarden-Stamboek — KFPS
Megaesophagus — ME

Plemenna kniha — PK

PROP paired-like homeobox 1 — PROP1

Quantitative Trait Loci, lokusy kvantitativnich znak( — QTL
Ribonukleova kyselina — RNA

Single Nucleotide Polymorphism, jednonukleotidovy polymorfism — SNP

43



Skupina modernich domdacich koni — DOM2
World Equestrian Games, Svétové jezdecké hry - WEG

Zinc finger protein 346 —ZNF321
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