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ABSTRAKT

V ramci domestikace psa bylo vyslechténo velké mnozstvi plemen lisicich se od
sebe velikosti, stavbou téla a barvou srsti. Zbarveni psti hraje kli¢ovou roli pii vybéru
Sténcte. VEtSina plemen ma ve svém standardu uvedeno povolené zbarveni, zbarveni
které je preferovano a zbarveni zakazané. Nékteré typy zbarveni s sebou nesou rizika
vyskytu riznych forem vrozenych vad. Geny, které se podili na barvé srsti psit mizeme
rozdélit na distribuéni geny ovliviiyjici rozmisténi a fedéni pigmentu na téle psa a na
geny kodujici syntézu urcéitého druhu pigmentu. Tyto geny se vzajemné ovliviji a
ucinek alel epistatického genu muze potlatovat fenotypovy projev alel genu
hypostatického. Jsou zndmy dva hlavni pigmenty, tmavy eumelanin a svétly
pheomelanin, které vlivem alel téchto genti davaji vzniknout vS§em barevnym variancim

a kresbam srsti u pst.

Klicova slova: chov pst, barva srsti, kresba srsti,

ABSTRACT

Within the domestication of the dog was bred a large number of breeds, which
vary in size, physique and fur color. Coloring of dogs plays a key role in choosing of
puppy. Most of breeds have in their standard specified permitted coloring, a coloring
which is preferred and forbidden coloring. Some types of coloring carry the risk of
various forms of congenital defects. Genes that are involved in the fur color of dogs can
be divided into distribution genes influencing the distribution and dilution of the
pigment on the body of the dog and to genes encoding the synthesis of a certain kind of
pigment. These genes interact and effect of alleles of epistatic gene can suppress the
phenotype expression of the hypostatic gene alleles. They are known two main
pigments dark eumelanin and light pheomelanin, which are influenced by alleles of

these two genes, and it leads to origin of all color variance and drawings coat in dogs.

Key words: dog breeding, coat color, coat drawing,
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1 UVOD

Genetika je pomérn¢ mladd véda. Zabyva se studiem dédi¢nosti, proménlivosti
organismu a jejich pificinami. U jejiho zrodu stal vyzkum moravského mnicha Gregora
Mendela Zijiciho v devatenactém stoleti. Gregor Mendel svymi pokusy s hrachem setym
definoval zadkladni pravidla genetiky, dnes zndmé jako Mendelovy zakony dédicnosti.
Dal$im velkym milnikem genetiky byl v roce 1953 Watsoniv a Crickliv objev struktury
DNA. Od téch dob dochézi k neustalému vyzkumu, rozvoji a prohlubovani poznatkt. V
roce 2005 byl popsan kompletni genom psa. V neddvné dobé byly identifikovany
nckteré lokusy odpovidajici za zbarveni srsti a distribuci pigmenti. I pfes vSechny tyto
objevy je jesté spousta gend, jejichz existence se predpokladd na zdklad¢é pozorovani,
ale nebyly zatim lokalizovany a jejich interakce popsany. Coz dava prostor pro dalsi
badani.

Uz odedavna se lidé zabyvali selekci a chovem psl, zaméfenych na rozlicné
uzitkové Ci exteriérové vlastnosti, aniZ by znali jejich genetické zékonitosti. Diky tomu
mame velké mnozstvi nejriznéjSich plemen liSicich se od sebe velikosti, stavbou téla,
délkou srsti a také rliznym zbarvenim srsti. Postupné doSlo ke vzniku pestré Skaly
zbarventi, jez se ve volné ptirod¢ nevyskytuje. Pestie zbarveni jedinci jsou ptili§ vyrazni,
coz by jim znesnadnilo lov a svou ndpadnosti by se stali snadnou kofisti pro jiné
predatory.

Neexistuje zadné jiné zvite s tak ohromnym poctem plemen, které by se od sebe
tak extrémné liSily. Uplatnéni velkého mnozstvi recesivnich alel a vznik mutaci pro
tolik raznych fenotypovych projevli, mohlo byt dosazeno pouze piibuzenskou
plemenitbou. Piibuzenskd plemenitba vSak s sebou nese rizika vyskytu dédicnych
onemocnéni a defektd. I n€které druhy zbarveni jsou spojené s vrozenymi vadami,
proto je cilem vSech chovatell zabranit vzniku postizenych jedincti vybérem vhodného
rodicovského paru. VéEétSina plemen ma ve svém standardu ptfesné definované povolené
zbarveni, preferované zbarveni a zbarveni vylucujici z dalsitho chovu. U nékterych
plemen je urcité¢ zbarveni zakdzdno kvili své napadnosti (bila barva u loveckych a
sluzebnich plemen), nebo vyskytu vrozenych defekti vazanych na dané zbarveni
(zbarveni genotypu M/M), nékdy se jednd pouze o vkus chovateli a toto omezeni nema
zadné logické vysvétleni.

Ptesto, Ze se vSude uvadi, ze psi maji spolecného piedka s vlky, ptivodni divoké



zbarveni se u pst vyskytuje pomérn€ vzacné a je typické jen u nékolika mala plemen,
jedna se o malo proslechténd, tzv. primitivni plemena. Zbarveni psa nemé zadny vliv na
jeho povahové vlastnosti, nebo vykon, pfesto vSak hraje klicovou roli pfi vybéru
Sténéte. Proto mnozi chovatelé uptednostiiuji kiizeni psti s atraktivnim typem zbarvent,
které se Casto nevykytuje, coz bez znalosti genomu danych jedincti a moznych rizik,
muze mit neblahé néasledky na zdravi budoucich sténat.

V dne$ni dobé mnoha plemena ztratila své piivodni praktické vyuziti. Chovatelé
uz nemaji potfebu upeviiovat v chovu vykon a pracovni schopnosti a zamétuje se vice
na exteriérové znaky hodnocené na vystavach. Z toho divodu v poslednich nékolika
desetiletich dochazi u vétSiny plemen k rozSifovani seznamu povolenych variant

zbarveni.



2 CiL PRACE

Cilem této prace je shrnout dostupné poznatky o genetice pigmentace psu.
Zpracovat dostupnou literaturu tykajici se genetiky zbarveni psit a jeho zbarveni
dédicnosti. Charakterizovat jednotlivé geny ve vztahu ke zbarveni a navrhnout moznosti

vyuziti jejich testovani pomoci metod molekuldrni genetiky.



3 LITERARNI PREHLED

3.1 Dédi¢nost zbarveni psi a typy dédi¢nosti

Ptenos dédicnych znakl probihd prostfednictvim gent, které svym potomkim
predavaji rodice. Pfi pohlavnim rozmnozovani ziskava jedinec vzdy jednu alelu dané¢ho
genu od otce a druhou od matky, tudiz nese 50% genetické informace od otce a 50% od
matky. Misto na chromozomu, kde se gen nachédzi se nazyva lokus. Geny lezici na
stejném lokusu homologickych chromozomi jsou vii¢i sobé¢ alelické a ovliviiuji shodné,
nebo rozdilng uréitou funkei. Alely jsou tedy rizné formy téhoZ genu (Knize, Siler et
al., 1978). Vzajemné vztahy mezi lokusy a jejich alelami nazyvame interakce. Kdyz je
alela nadfazena svym projevem nad jinou alelou, tak je dominantni. V piipadé
podfizené, skryté alely, ktera se neprojevi v pfitomnosti dominantni alely mluvime o
alele recesivni a v piipadé, ze se fenotypové projevuje vliv obou alel, hovofime o
kodominanci. Podobny vztah miiZze nastat i v rdmci interakce rlznych genti, pak je
oznacujeme jako o epistatické (nadfazené) a hypostatické (podtizené). Hypostaticky gen
se muze projevit az prestane-li pusobit gen epistaticky (Dostal, 2007). Souhrn vSech
genil daného jedince oznacujeme jako genotyp a jejich vnéjsi projev jako fenotyp. Ne
vSechny geny obsazené v genotypu jedince se fenotypové projevi. Mohou byt skryté a
jejich pritomnost se miize projevit az v dalSich generacich.

Zbarveni pst koduje vice jak 10 autonomnich lokusti, z nichz vice jak polovina
je vicealelova a tvoii alelické série se vzdjemnou dominanci a recesivitou. Konecné
zbarveni pstli je ddno vzajemnymi interakcemi téchto geni.

Geny kodujici zbarveni srsti miizeme obecné rozdé€lit na geny ovlivilujici vznik
ur¢itetho pigmentu a geny ovliviiujici jeho fedéni, pfipadné rozloZeni po téle tzv.
distribucni geny (Dianovsky et al., 2011).

Genetika zbarveni srsti spadd do kvalitativnich znakl, tudiz na ni lze uplatiovat
klasickou Mendelistickou analyzu a pozorované S$tépné poméry plné souhlasi s

Mendelovymi zékony (Knize, Siler et al., 1978).
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Mendelovy zikony dédi¢nosti
1. Zékon o uniformité F1 generace.
Pii vzajemném kiizeni 2 homozygotli vznikaji potomci genotypové i fenotypové
jednotni. Pokud jde o 2 rizné homozygoty jsou potomci vzdy heterozygotnimi hybridy.
Pievedeme-li tento zdkon na piiklad dédi¢nosti zbarveni srsti tak budeme-li kiizit dva
homozygoty ¢erného B/B a zlatého b/b pak potomstvo v prvni generaci bude zbarveno
¢erné a vSichni budou heterozygoti B/b (Dostal, 1995).

P: BB x bb

F1: Bb

2. Zakon o §tépnych pomérech v F2 generaci.

Pti kiizeni 2 heterozygotli mize byt potomkovi pfedana kazda ze dvou alel (dominantni
i recesivni) se stejnou pravdépodobnosti. Dochézi tedy ke genotypové a tim padem i
fenotypové segregaci. Pfi tomto kiiZeni je 25% pravdépodobnost vzniku homozygotné
recesivnich  jedinc, 50% pravdépodobnost vzniku heterozygott a 25%
pravdépodobnost vzniku dominantnich homozygoti. Stépny pomér Fenotypového
projevu pii uplné dominanci je 3:1, a §t€pny pomér pii netiplné dominanci je 1:2:1

Fl: BbxBb
F2: BB, 2x Bb, bb

3. zakon volné kombinovatelnosti vloh

Pti zkoumani 2 alel soucasné dochazi k téze pravidelné segregaci. Mame li 2 jedince s
genotypem BbDd muze kazdy tvofit 4 rizné gamety (BD, Bd, aB, ab). Pii vzajemném
kiizeni tedy z téchto 2 gamet vznikd 16 rtiznych kombinaci. N¢které kombinace se
ovSem  opakuji, takze nakonec vznikdA pouze 9 ruznych  genotypl
(pomerl:2:1:2:4:2:1:2:1). Se Ctyfmi moznymi fenotypovymi projevy (dominantni v
obou znacich, v 1. dominantni a v 2. recesivni, v 1. recesivni a v 2. dominantni, v obou
recesivni). Fenotypovy $té€pny pomér je 9:3:3:1. Tento zékon plati pouze v ptipadé, ze

sledované geny se nachazi na riznych chromozomech (Jelinek, Zihacek, 2005).
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3.2 Pigmentace a jeji genetické zaklady

Zbarveni pst je zptisobeno dvéma zakladnimi pigmenty svétlym pheomelaninem
a tmavym eumelaninem. Pigment Pheomelanin ma sféricky tvar a nachazi se pouze v
srsti. Vlivem riznych fedicich gend se mize barva pheomelaninu pohybovat od ¢ervené
po zlatou az svétle krémovou. Granule eumelaninu maji ty¢inkovitou strukturu a tvoii
se jak v srsti, tak také v kizi, na ¢enichu a zbarvuje o¢ni duhovku. Jeho barva je tmava,
ale vlivem fedicich genli miZe pfechdzet na modrou, stfibrnou, nebo smetanovou
(Dianovsky et al., 2011).

Vngjsi fenotypové zbarveni chlupli vznika jako vysledek interakce riznych gent
ovliviiujicich seskupeni, tvar, rozvrstveni a hustotu pigmentu v jednotlivych chlupech.
Vlivy podilejici se na vysledném zbarveni jsou: Druh pigmentu (Cerny, hnédy), tvar
granuli pigmentu, Pocet pigmentovych granuli ve vné&jsi vrstvé chlupu (v tzv. Medule) a
pocet granuli ve vnitini ¢asti chlupu (v tzv. kortexu).

Melanin se tvoii v pribéhu celého Zzivota psa, proto se miiZze intenzita
pigmentace ménit. U spousty plemen se Stéfata narodi uz zbarvend tak, jak budou
zbarvend po cely svij zivot, ale také jsou znama plemena u kterych se Sténata rodi
svétld a postupné se vybarvuji, jako je tomu napi. u Bélouse ceského fouska, nebo
plemena u kterych se rodi tmava Sténata a postupné svétlaji napt. kerry blue terier
(Dostal, 2007).

Geny kodujici zbarveni se vzajemn¢ ovliviiuji a je u nich platnd jistd hierarchie
projevu. Pigmenty melaninu se tvoti v cytoplazmé melanocyti. Dllezitym prekurzorem
je tyrozin, jenz se enzymatickou oxidaci méni na 3,4-dioxyfenylalanin (DOPA), ktery je
bezbarvy. Enzymatickou oxidaci tyrozinu koduje alela c¢. Z tohoto divodu jsou
homozygoti ¢/c albini. Podminkou pigmentace srsti je tedy pfitomnost enzymil tirozinds
kontrolovanych lokusem C (KniZe, Siler et al., 1978).

U vétSiny savct je syntéza pigmentl regulovana dvéma geny MCIR (lokus E) a
ASIP (lokus A4). V roce 2007 bylo vSak védeckou skupinou Kerns et al. prokazano, Ze na
regulaci syntézy eumelaninu a pheomelaninu u pst se podili jesté tieti gen CBDI103
lezici na samostatném lokusu (lokus K).

Gen MCIR je epistaticky vici ostatnim gentim ovliviiujicich zbarveni srsti a

svym projevem dokaze blokovat projev jiného lokusu. Alela £ podminuje produkci
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¢erného eumelaninu, zatimco alela e kontroluje syntézu hnédého pheomelaninu. U
homozygotnich jedincii e/e je blokovana produkce pheomelaninu a vysledné zbarveni
jedinct je zplisobeno pouze pigmentem eumelaninem, bez ohledu na genotyp ostatnich
lokusti. V piipad¢ jedinct s genotypem E/e a E/E klicovou roli pfi tvorbé pigmentu hraji
lokusy K a A.

Dominantni alela Kj potlacuje projev alel lokusu A4, tvofi se pouze eumelanin a
jedinci s touto alelou v genotypu jsou pak tmavé zbarveni. Alela K, umoziiuje plny
projev gent lokusu 4, a u Alely K, bude vysledné zbarveni ovlivnéno zbarvenim, které

koduji alely lokusu 4 spole¢né s zihanim, které koduje alela K, (Genomia, 2016).

Lokus €
Tyr

tch,ch,cd
bile skvrny

C-plné zbarven|

efe tvorba
phecmelninu

EM /- eumelanicka

cvetle zharveni mazka

E/E.Efe
eumelnin i
phecmelanin

ky/ky
eumelanin i
pheamelanin

Kbr/Kbr, Kbr/ky
Zihani

Lokus A
K- ASIP aja

Eumelanln ) Eumelanin
Taye Zoameni mayalbaryg

A/
Fheomelanin
Lokus B svetla bang Tw,at

Eumelznin

TYRP1 pheocmelanin

Ay, aw,at
Fihani
5, b, e
hnedyeumelanin

Obr. C1: Schéma piisobenti genti ovliviiujicich produkci pigmentu v srsti

Zdroj: Vlastni obrazek
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3.3 Zakladni lokusy ovliviiujici zbarveni psi
3.3.1 Lokus A - agouti

Nazev Agouti je odvozeny od jména malého hlodavce, nachéazejiciho se v Jizni
Americe, ktery ma podobné zbarveni jaké zname u vlkoSedych psii. Tento gen byl u néj
podrobné prozkouman a poté byly zjiSténé poznatky pouzity pii zkoumani dédi¢nosti
zbarveni u pst, kde se ukéazalo, ze maji podobnou funkci (Dostal, 2007). V roce 2004
byl objeven ASIP gen (Agouti signal peptide) a jeho lokus byl zmapovan na 24.
chromozomu (Kerns et al., 2004). ASIP odpovida za ¢asovou a prostorovou distribuci
eumelaninu a phaecomelaninu. Jsou zndmé zatim Ctyii alely tohoto genu, které jsou
vzajemné dominanci: Ay >aw> a:> a (Schmutze et al., 2007).

Nekteré starSi publikace uvadéji vyskyt paté alely as,, jenZ méa za nasledek
tvorbu tzv. sedla, které je typické pro plemena bigl, velSterier, erdelterier, avSak v roce
2011 Daynou L. Ddreger a Sheilou M. Schmutz bylo prokazano, Ze za toto zbarveni
odpovida alela a,. K fenotypovému projevu alel lokusu A4 je nezbytné, aby genotyp
daného jedince obsahoval v lokusu K alely K»r, ky a na lokusu E alely E, Em (Dianovsky
etal.,2011).

3.3.1.1 Alela Ay

Jedna se o nejdominantné;jsi alelu na lokusu Agouti. Je nejcastéji se vyskytujici
alelou u domacich pst. Piredpoklada se ze vznikla mutaci nezévisle od alely kodujici
divoké zbarveni aw a to zménou dvou aminokyselin A82S a R83H (¢c.246G> T a
¢.250G> A). Tato mutace nebyla prokazana ani u vlka ani u kojota (Berryere et al,
2005).

Alela kontroluje omezeni tvorby eumelaninu (tmavého pigmentu) a vysledkem
je, ze psi s touto alelou maji zbarveni zlaté (plavé), nebo Cervenohnédé. U nékterych
plemen se mizeme setkat se zbarvenim tzv. sobolim jednd se o Cervené zbarveni s
pfimési chlupli s ¢erné zbarvenymi konecky, které se vyskytuji zejména na hlave, hrudi,
hibet¢ a ocase. Intenzitu vyskytu takto zbarvenych chlupti ovliviiuji polygeny

“umbrous®, které nejsou vazany na alelu 4y (Dostal, 2007).
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3.3.1.2 Alela aw

Alela awkoduje vlkosedé (divoké) zbarveni srsti. Na spodni strané téla produkuje
svétly (Zluty) phacomelanin. Na hibeté se vytvati eumelanin ktery je aktivni pouze v
uréitém ¢asovém obdobi v prubéhu rustu chlupu a vytvari na chlupu charakteristické
zluto-Cerné¢ pruhy. Stfidani jejich Cinnosti ma za nasledek rozmanitost vzort srsti
(Kaelin, Barsh, 2001). Jedna se o plivodni divoké zbarveni vlkl a kojotli (Schmutz et
al., 2007). Toto zbarveni se také vyskytuje u psii, ktefi jsou geneticky nejblize vikim
jako je napft. ¢eskoslovensky vI¢ak nebo saarloostv vI¢ak, tuto alelu mizeme najit také

u sibifského huskyho, hrubosrstého jezevcika, nebo vlkoSedého némeckého ovcaka.

3.3.1.3 Alela a:

Dlouhou dobu nebyl zndm Z4dny rozdil v kodujici sekvenci exonu 4 ASIP mezi
alelami a, a a, (Berryere et al 2005). Az roce 2011 byla v intronu 1 ASIP genu
identifikovana inzerce SINE (short interspersed nuclear element) diky tomu je mozné
spolehlivé rozlisit alelu at od alely aw. Inzerce SINE je ptitomna pouze u alely at a
recesivni alely @, uplné chybi u alel aw a 4y. (Dreger et al., 2011)

Alela a: koéduje zbarveni black and tan Cesky Cernd s palenim. Nejcastéji se
jedna o Cerné zbarvené psy s cervenymi, nebo svétle hnédymi odznaky. Svétlé odznaky
se nachazi nad oCima, ze spodni strany tlamy a krku, na hrudi, na spodni poloviné
koncetin, zejména na jejich vnitini stran€ a kolem fitniho otvoru. Jsou znami jedinci,
kterym nékteré tyto znaky Castecn€ nebo uplné chybi. Tyto odliSnosti ovliviiuje celd
fada polygenl, které zatim nebyly detailngji prozkoumdny. DalSim zbarvenim
podminénym alelou ar je tvorba tzv. sedla u kterého se ziejmé uplatiuje 1 jiny
modifikujici gen (Dreger et al., 2011).

Paleni se miize vyskytovat i u psii s jinym zékladnim zbarvenim nezZ je cerné.
Intenzita a kvalita paleni pak odpovida intenzité¢ plastového zbarveni (Dostal, 2007).

Toto zbarveni je typické napft. pro plemena rotvajler, dobrman, chodsky pes.
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3.3.1.4 Alela a

Alela a je pokladana za nejvice recesivni, projevila se zménami na R96C
(polymorfismus c.288C>T). Kéduje recesivni celoplastové cerné zbarveni u psi. K této
mutaci dochazi zejména u pasteveckych plemen, ale nemusi tomu tak byt vzdy (Kerns
et al. 2004; Berryere et al., 2005). Je také pokladana za jedinou piicinu vyskytu ¢ernych
jedincti zpravidla s modryma oc¢ima u plemene némecky ovcak (Dianovsky et al., 2011).

Tato alela byla nalezena také u plemen Siperka, groenendael, puli a ptekvapive i
u amerického eskymackého psa a samojeda. Vyskyt alely a u saiovych plemen pst byl
matouci, ale chovatel¢ v historii plemene uvadéji, Zze tyto plemena byla ptavodné
vyuzZivana k nahanéni sobl a aZ ¢asem se zacaly vyuZivat jako safiovi psi (Schmutz,

Berryere, 2007).

3.3.2 Lokus E
Nézev se odvozuje od anglického extension, coz v ptekladu znamend rozsifeni.
Jedna se o prvni molekulogenetickymi metodami studovany gen u psti. Nachazi se na 5.
chromozomu (Schmutz ef al., 2001). Gen kontroluje distribuci eumelaninu v srsti psa.
Aktivace MCIR zpiisobuje vyhradni tvorbu eumelaninu, zatimco inhibice MCIR
zpusobi, Ze se bude produkovat pouze pheomelanin.(Candille ef al. 2007) Zname 3 alely
tohoto genu: E, e, Eum, které jsou ve vzdjemné dominanci: Ev > E > e (Kaelin, Barsh,

2001).

3.3.2.1 Alela Em

Alela EM koduje vznik tzv. eumelanistické masky, jedna se o nejdominantné;jsi
alelu lokus E. Je zplsobena jedno nukleotidovou substituci (7994> G), coz vede k
zaméné methioninu za valin u aminokyseliny M264 (Schmutz et al., 2003). Mutace
ovliviiuje signalizaci MCIR jen na regionalni urovni v konkrétni oblasti téla (Kaelin,
Barsh, 2001). Vznik eumelanistické masky spocivad ve vzajemné interakci mezi genem
MCIR s melanocyty stimulujicim hormonem ASIP. Z tohoto diivodu se eumelanisticka
maska vyskytuje pouze u jedinci s funkénim Agouti genem, ktery neni blokovan
¢innosti lokusu K.

Jedinci u kterych se vyskytuje eumelanistickd maska, nejsou nikdy homozygotni
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pro piedcasny stop kodon (R306ter) (Schmutz et al., 2003). Na vyslednou barvu, nebo
intenzitu barvy eumelanistické masky mohou mit vliv 1 dalsi geny ovliviiuyjici intenzitu
zbarveni napi. Lokus D a I.

Eumelanistickd maska je ¢astd u mnoha plemen pst. Jedna se o tmavé zbarveni
srsti které se vyskytuje na tlamé, nose, Cele a usich psa na ¢erveném, zlutém nebo
smetanovém zakladé. Tato maska je viditelna pouze u psti s hnédym, sobolim, plavym,
nebo vlkoSedym zbarvenim srsti. Psi, kteti maji ¢erné, hnédé, nebo modré zbarveni a
jsou nositeli tohoto genu maji masku, ale ta se svym zbarvenim nelisi od barvy zbytku
téla. Mezi plemena s castym vyskytem tohoto zbarveni patii napt. boxer, bullmastif, a

mops.

3.3.2.2 Alela E

Dominantni alela £ tzv. wild type alela £ (alela bez pfitomnosti mutace). Koduje
tvorbu Melanokortinu 1 receptoru (MCIR), ktery podminuje citlivost melanocitii na
pfitomnost melanokortini. Melanokortiny pfeméiiuji Zluty phaeomelanin na tmavy
eumelanin (Dianovsky et al., 2011).

V minulosti se predpokladalo, ze alela £ kdduje dominantni ¢erné zbarveni srsti,
ale pozd¢jsi vyzkumy ukézaly, ze tato alela nema zadny vliv na fenotypovém projevu

jedince, ale jeji pfitomnost umoZiluje projevy geni Agouti a K.

3.3.2.3 Alela e

Recesivni alela e zptsobuje ztratu funkce MCIR. Jednd se o bodovou mutaci
MCIR (R306ter), ktera zkrati konecny 11 aminokyselinovy receptor (Kaelin, Barsh,
2001). Tim je omezena tvorba tmavé pigmentace srsti. Recesivni homozygoti ee pak
maji jednotné zbarveni zluté, nebo cervené. Sytost barvy se muize vlivem dalSich
modifikatorii riznit (od tmavée Cervené po témér bilou). Pigmentace kiize, nosu, pyski a
sliznic, ovlivnéna neni, diky tomu se daji odlisit jedinci s genotypem ee od jedinci s
genotypem AyAy, kde jsou tyto ¢asti té€la zbarveny zluté ¢i masove (Dostal, 2007).

Alela e potlacuje fenotypové projevy jinych genti a tim znesnadiiuje chovateliim

moznost urcit pfedpokladanou barvu $téiat ve vrhu. Recesivni alela e je pomérné Casta
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a vyskytuje se u mnoha modernich plemen psi. Nalezneme ji napt. u irskych setrd,

labradort, nebo pudlt.

3.3.3 K lokus

Diive se mélo za to, Ze dominantni ¢erné zbarveni srsti u pst je zpusobeno
neobvyklou alelou z lokusu A. Little (1957) oznacil tuto alelu jako AS. Pfedpokladalo
se, Ze tato alela brani tvorbé feomelaninu v srsti. Vyskyt dominantni alely kodujici
¢erné zbarveni byl matouci, protoze u jinych savcll zluté zbarveni je pokladané za
dominantni nad ¢ernym zbarvenim srsti. Az v letech 2003 a 2005 pfi studiich DNA bylo
prokazano, ze tato alela se nachézi na upln¢ jiném chromozomu (16. chromozomu) nez
se nachazi lokus 4, tim padem nemiliZe patfit mezi alely lokusu 4. Byla zjiSténa jeji
vzajemnd interakce s geny Agouti a MCIR. Lokus byl oznacen jako lokus K (z angl.
,,dominant black*), nebo také Beta-defensin 103 (CBD103) (Kerns, et al., 2007).

Jednéd se o eumelaninovy distribuéni lokus, ktery koduje bta-defensin. Aktivni
alely lokusu K potlacuji projev alel lokusu 4. Bylo zjiSté€no, Ze K lokus ma tfi alely s

jednoduchou dominanci ¢erna (K8) > Zihana (K»r) > Zluté (ky)

3.3.3.1 Alela KB

Tato dominantni alela kdduje celistvou pigmentaci t€la eumelanovymi pigmenty.
Pro to, aby se mohla vyskytnout jednobarevna eumelaninova barva srsti je u vétSiny
plemen nezbytné, aby jejich genom obsahoval alesponn jedenu alelu £ nebo Ewm na
lokusu £ a alespoi jednu dominantni alelu na lokusu K (Schmutz, Berryere, 2007).

Zbarveni takovychto jedincit miiZze byt ovlivnéno jakoukoliv mutaci eumelaninu.
Psi mohou mit zbarveni modré, ¢erné, Cokoladové, merle, lila. Nikdy vSak nebudou
plavi, nemohou mit paleni a ani mit melanistickou masku. Bil¢ odznaky tento gen nijak

neovliviiuje.

3.3.3.2 Alela Kor
Nazev Alely K»r je odvozen z anglického slova brindle ¢esky zihani. Tato alela
byla piivodné fazena do alel lokusu E, ale pozd¢jsi vyzkum ukazal, Ze se jedna o alelu

lokusu K. K tomu aby se alela mohla fenotypové projevit je nutné, aby genotyp jedince
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obsahoval funk¢ni alelu z lokusu E.

Alela koéduje zbarveni srsti nazyvané zihani, jedna se o stfidani Zlutych a
¢ernych pruht (stfidani feomelaninu a eumelaninu). Rozsah Zlutych a ¢ernych pruhi se
u jednotlivych jedincti riizni, jsou znami jedinci s nepatrnym zastoupenim cerné, nebo
aké jedinci, ktefi maji tak rozsahlé ¢erné zihani, ze se zdaji byt celi ¢erni. Co ovlivituje
pomérové zastoupeni zluté a ¢erné barvy v zihani zatim neni zcela objasnéno (Kaelin,
Barsh, 2001). Aby se projevilo Zihané zbarveni ve fenotypu je nutné, aby byl jedinec
bud’ homozygot K»/Kb, nebo heterozygot Kor/ky.

Tato alela se vztahuje pouze na distribuci eumelaninu a pheomelaninu, nijak
neovlivituje u€inky modifikatora, které ovliviiuji Spinéni ¢i kvalitu pigmentu. Jedinec
tedy miize byt plavy s zihdnim ¢ernym, hnédym, modrym, lila atd. Alela K»- umoziuje
projev alel lokusu 4 s tim rozdilem, Ze mista, kterd by méla byt zlat¢ zbarvena
feomelaninem, jsou vlivem alel Kir zihana. (Kerns, et al., 2007) Napf. u pst s palenim
se zihani vyskytne jen v mistech paleni. Toto zbarveni je vSak velmi vzacné.

U mnoha plemen psii je standardni tmavé zihani na plavém podkladég, a vyskyt
tohoto zbarveni je velmi Casty. Pokud ma pes v genotypu alely pro tvorbu eumelanické

masky, tak i ta se projevi spole¢né s zihanim

3.3.3.3 Alela ky

Alela ky z angl. yellow, coz v piekladu znamena Zlutd. Tato alela umoziiuje
projev genil z lokusu 4. Vzhledem k tomu, Ze se jedna o recesivni alelu, je nutné, aby
dany jedinec byl recesivni homozygot ky/ky, pak mize dojit k fenotypovému projevu
gentl na lokusu 4.

VSichni jedinci majici vlkoSedé zbarveni, s plavym zbarvenim, nebo s palenim

jsou recesivni homozygoti k,/k.
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3.3.4 Lokus B

Nézev lokusu B se odvozuje od anglického brown tedy hnédy, gen také byva
oznacovan Tyrosinase Related Protein 1 (7YRPI). Byl zmapovan na chromozomu 11
(Schmutz et al., 2002).
dominantné. Jsou znamy Ctyii alely lokusu B: dominantni alela B, kterd koduje cerné

zbarveni srsti a potom tfi recesivni alely by, bd, be.

3.3.4.1 Alela B

Alela B je dominantni nad alelami b. Kdduje ¢erné zbarveni srsti a ovliviiuje
také intenzitu zlutého zbarveni u jedinct s genotypem Ay, ¢imz vznika tmavsi zlaté
zbarveni, nez které mizeme vidét u jedinch s genotypem b/b. Dal§im rozliSovacim
znakem je, ze jedinci s alelou B maji cerné pigmentovany nos, pysky a sliznice, zatimco
jedinci s recesivnim genotypem b/b maji tyto Casti téla zbarveny spise jatroveé (Dostal,

2007).

3.3.4.2 Alely bs, ba, be

Alela be vznikla substituci v exonu 2 a zplUsobuje zaménu thyminu za cystein
(S41C) (c.121 T>C), alela ba obsahuje deleci prolinu v exonu 5 (345delP) a alela bs
obsahuje stop kodon v exonu 5 (Q331ter)(c.991 C>T). Neni vsak jisté, zda se jesté
nevyskytuji 1 jiné recesivni alely b, které zatim nebyly prozkoumany, nebot’ jsou vzacné
(Schmutz et al., 2002). VSechny tyto recesivni alely b zplsobuji zménu cerného
eumelaninu na hnédy a tim vznik hnédého zbarveni srsti.

Vliv jednotlivych druhd alel 4 na konecném odstinu hnédé barvy zatim nebyl
prokazan. Jak tomu je naptiklad u kocek, kde kazdy druh recesivni alely b koduje jiny
odstin vysledné hnéd¢ barvy (Kaelin, Barsh, 2001).

Zména pigmentace nepostihuje pouze srst, ale také kizi a jeji derivaty. Jedinci s
genotypem b/b maji spiSe hnédy nos nez cerny, svétlejsi zbarveni oc¢nich vicéek a
polstarka na tlapkach. Také byva zesvétlena pigmentace oci. Intenzita hnédého zbarveni
je velmi variabilni z ¢ehoz se usuzuje, Ze vysledné zbarveni muize byt ovlivnéno
vzajemnym pusobenim mnoha jinych gend, ale pfesny systém fungovani téchto genti

zatim neni objasnén. Zbarveni téchto jedincii byva také oznaovano riznymi nazvy, od
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klasického oznaceni hnéda (brown), ptes jatrovou (liver), cokoladovou (chocolate) az k
Cervené (red), 1 kdyZ se u nich nejedna o pravou ¢ervenou barvu, protoZe tu zpiisobuje

pigment pheomelanin.

3.3.5 Lokus D

Nazev lokusu D je odvozen od anglického slova dilution, coz miizeme pielozit
jako zesvétleni, nebo fedéni. Lokus D se nachazi na 25. chromozomu, gen oznacujeme
také MLPH (melanophilin gene) (Drogemiiller ef al., 2007).

Zname dv¢ alely tohoto genu dominantni D a recesivni d. Tento gen nekoduje
zadnou barvu, ale ovliviiuje rozlozeni granuli pigmentti v chlupu a tim sytost vysledné
barvy. Redéni barvy se dédi autozomalné recesivné. To znamena, Ze fenotyp fedéné

barvy se projevi jen v ptipad¢ genotypu d/d.

3.3.5.1 Alela D

dominantni alela D koéduje rovnomérné, husté uklddani pigmentu pii ristu
chlupti. Granule pigmentu jsou ve starsi ¢asti chlupu hustéji ukladany, nez u kotene,
proto se ndm zdaji u pokozky vSechny chlupy svétlejsi, nez zbarveni jejich koneck.
Vysledné zbarveni psa utvaii tmaveji zbarvené konecky chlupti. Jedinci s touto alelou

maji plné nezfedéné zbarveni. (Dostal, 1995)

3.3.5.2 Alela d

Tato alela zplsobuje, ze pigmentové granule v chlupu se v rdmci jeho ristu
ukladaji fidce, tim dochazi k fedéni a zesvétleni zdkladni barvy (Dostal,1995).

Tato mutace fedi jak eumelanin, tak i pheomelanin. Jeji vliv na pheomelanin
neni vSak tak dramaticky, nez jak je tomu u eumelaninu (Schmutz, Berryere, 2007).
Zékladni Cerna barva srsti se vlivem této alely méni na modrou, ¢i sttibrnou. Hnéda
barva zas na Zzlutou, krémovou, plavou (nékdy oznaCovanou isabela), nebo Cervenou.
Redéni mé vliv, jak na plastové zbarveni, tak i na paleni, nebo Zihani.

Alela d ovliviiuje eumelanin v jakémkoliv vzoru srsti ¢i jejim zbarveni,
zesvétluje také zbarveni kliZze, nosu, sliznic, o¢nich vi¢ek a polstarki. Recesivni

homozygoti d/d se se zesvétlenou barvou srsti uz rodi a jeji odstin se v€kem nijak
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vyrazné neméni, na rozdil od jinych fedicich geni.

U nékterych plemen je mutace genu MLPH spojovana s vyskytem vrozenych
onemocnéni jako je tzv. CDA (color dilution alopecia), neboli syndrom modrych
dobrmanii. Toto onemocnéni se nejcastéji vyskytuje u modie zbarvenych jedinci, ale
neni to pravidlem. U postizenych psti dochézi k tvorbé makromelanozomti v chlupech,
coz ma za nasledek lamani chlupti a zhorSenou kvalitu, nebo ztratu osrsténi.

Nemoc je Casto doprovazena bakteridlnimi infekcemi vlasovych vacka. Kuaze takto
postizenych zvifat je Casto sucha, Supinata a citliva na slunecni zareni. Psi s timto
onemocnénim jsou automaticky vytazovani z dalsiho chovu.

Plemena s vyskytem CDA: jorksirsky teriér, trpasli¢i pin¢, doga, whipet, italsky
chrtik, saluki, Cau cau, jezevcik, silky teriér, bostonsky teriér, novofundlandsky pes,
bernsky salasnicky pes, Setlandsky ovcéak, Siperka, ¢ivava, pudl, irsky setr, dobrman.

Dal$im onemocnénim spojovanym s mutaci MLPH genu je také BHFD neboli
black hair follicular dysplasia, ¢esky dysplazie ¢ernych chlupii. Projevy této nemoci
jsou podobné jako u CDA.

U vyskytu obou téchto nemoci byla identifikovdna sada SNP okolo 2. exonu
(Drogemiiller et al., 2007).

Mutace v MLPH genu je zodpovédna za fedéni barvy zvlasté u plemen: labrador
retriever, labradoodle, némecky pin¢, dobrman, rhodesky ridgeback, australsky ovc¢ék,
briard, némeckd doga, velky miinsterlandsky ohaf, novofundlandsky pes (Genomia,

2016).

22



3.3.6 Lokus G

Néazev lokusu G je odvozen od anglického progressive greying, coz v prekladu
znamena postupujici Sedivéni. Toto zbarveni je kontrolovano pouze jednim genem, jak
jiz v historii dokazal Whitney. Tato mutace se objevuje jak u psu, tak také u koni. Kon¢
s fenotypem postupujiciho Sedivéni vykazuji sklon k rozvoji koznich nadori, tento efekt
vSak u pst nebyl zaznamenan.

Predpoklada se, Ze lokus G se nachazi na 11. psim chromozému, ale jeho poloha
nebyla doposud prokézana (Schmutz, Berryere, 2007). U¢inek genu je velmi slozity.
Uvadi se, Ze lokus G obsahuje dvé alely, dominantni alelu G a recesivni alelu g. Neni
uplné jisté, zda alela G je zcela, nebo jen Caste¢né¢ dominantni nad alelou g (Dostal,

2007).

3.3.6.1 Alela G

Jedinci s alelou G se rodi syté zbarveni a ¢asem u nich dochazi k postupnému
zesvétleni srsti. Naptf. z Cerné zbarveného Sténéte se vlivem alely G stavda modie
zbarveny pes. Uvadi se, ze u homozygotl D/D je priibéh Sedivéni rychlejsi, nez jak je
tomu u heterozygotii D/d.

Projev této alely miiZze mit na riznych céastech téla rliznou intenzitu, mize byt
jen lokélni, nebo se miize jednat o postupné zesvétleni srsti jednotné po celém téle.
Délka celého procesu Sedivéni je silné individudlni, jak v rdmci plemen, tak v ramci
jednotlivych jedinc.

Alela G je epistaticka nad vSemi ostatnimi geny, které kontroluji zbarveni psii,
coz znamena, ze kontroluje postupné zesvétleni jakéhokoliv zbarveni s vyjimkou
zbarveni bilého. Na rozdil od jedinct d/d u jedincl s genotypem G/G a G/g nedochazi
vlivem téchto alel k zesvétleni nosu, o¢nich vicek, ani polstarka pacek.

Plemena u kterych se vyskytuje postupujici Sedivéni jsou napi. bedlingtonteriér, pudl,

staroanglicky ovcak, kerry blue teriér (Dostal, 2007).

3.3.6.2 Alela g
Tato alela umoznuje nezménény projev ostatnich gend kontrolujicich zbarveni

srsti. VEtSina psich plemen jsou homozygoti g/g.
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3.3.7 Lokus 1

Alely lokusu 7 fedi pouze feomelanin, ovliviiuje tedy pouze intenzitu Zluté
pigmentace a vilbec nepiisobi na ¢erné zbarveni (¢imz se jeho ucinek lisi od plisobeni
alel lokusu D). Nékdy byva oznacovan INT, existuji pochyby o existenci tohoto genu.
Jsou znamé dv¢ alely lokusu /. Alela 7 je netiplné dominantni nad alelou i (Dianovsky et
al., 2011). Nekteti autofi uvadéji jesté treti, recesivni alelu tohoto zbarveni im, ktera
pusobi pouze slabé zfedéni a je tedy recesivni k alele 7 a dominantni k alele i. (Dostal,

2007)

3.3.7.1 Alela 1
U jedinct s genotypem I/ nedochazi k fedéni barvy, tim padem maji plné
zbarveni srsti. U heterozygotl //i dochazi k mirnému fedéni phaeomelaninu, ale jejich

zbarveni srsti je syt&jsi, nez jaké je zbarveni u homozygotl i/i (Dianovsky et al., 2011).

3.3.7.2 Alela i
Tato alela zplisobuje fedéni zlutého zbarveni srsti. Redukuje intenzitu hnédého

pigmentu na svétlejsi plaveé, nebo svétle hnédé zbarveni. (Dianovsky et al., 2011)
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3.3.8 Lokus C

Nézev lokusu pochézi z anglictiny, kde je oznacen jako Chinchilla locus, pozdé&ji
byl identifikovan jako Tyrosinase (7yr). V cestiné jej vSak pojmenovali, jako
Albinismus 1 kdyZ se ve vétSin¢ piipadl o pravy albinismus nejedna, ten je u pst velice
vzacny.

Jedna se o lokus, ktery je zdkladni pro pigmentaci a jeho alely maji silny ucinek.
Alely lokusu C maji vliv na tvorbu enzymu tyrozinazy, ktery je dilezity v procesu syntézy
melaninu v melanocytech.

Obecné je uvadéno pét alel tohoto lokusu: dominantni C, ceh, cd, cb a c. Je
uvadéno ze mezi alelami plati vzdjemna dominance a to: C > cch >ca > cb > ¢ (Dostal,

2007).

3.3.8.1 Alela C

Tato alela zabezpecuje produkci nezménéného funkcéniho enzymu Tyrosinazy a
umoziuje tak syntézu jak eumelaninu, tak pheomelaninu. Tim umoziuje projev plného
zbarventi, které je kodovano ostatnimi geny.

Neékteti autofi uvadéji, ze alela C neni Gpln€ dominantni nad ostatnimi geny, ale
podle Dostalala (2007) je alela C pln€¢ dominantni a pfipadnd modifikace zbarveni
jedinct s genotypem C muze byt zplsobena polygeny ,,rufus® jejichz vlivem dochazi k

zesvétleni pigmentace srsti.

3.3.8.2 Alela cch

Alela ccn, zpomaluje tvorbu pigmentli, zejména pheomelaninu a tim fedi
pigmentaci na svétlejsi zbarveni (Kaelin, Barsh, 2001). Je zajimavé, ze u homozygoti
cen/ceh dochdzi k vyraznéjSimu zesvétleni vSech jedincii s palenim, nez jak tomu je u
jedinct s Cernym pigmentem.

Jedinci genotypu A/cer/cch maji zbarveni velmi podobné ptirodnimu zbarveni

¢incil, od kterych dostala alela cc» svlij nazev (Dostal, 2007).

3.3.8.3 Alela ca
Tato alela kdduje bilé zbarveni srsti s ¢erné pigmentovanym nosem a tmavym

okem. O jeji existenci se spekuluje. Néktefi autofi se domnivaji, ze za bilym zbarvenim
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jedinct u nékterych plemen stoji genotyp cen/cer spolecné s plisobenim alel e/e, nebo Ay..
Tak je tomu napiiklad u svétlého zlatého retrivra s genotypem cci/cer, kdy vlivem
polygent ,,rufus® dochazi k extrémnimu zesvétleni pigmentu srsti a takovy jedinec se
nam zda byt téméf bily. Ale existence alely cs je v mnoha novéjSich publikacich
dokazovana vyskytem bilych jedincti u plemene némecky ovcéak, ktefi jsou prokazatelni

homozygoti 4y Ay (Dostal, 2007).

3.3.8.4 Alela c»

Tato alela koduje zbarveni tzv. modrookych albinii, jedna se o bile zbarvené
jedince s modfe pigmentovanym okem. Vyskyt alely c» je velmi vzacny a o jeji
existenci se vi jen malo. Tato alela je dominantni nad alelou c. Nejedna se o uplny

albinismus, protoze o¢ni pigment se tvoii (Dostal,2007).

3.3.8.5 Alela ¢

Alela ¢ zpusobuje plny albinismus, jejim vlivem u homozygotl c/c dochazi k
uplému zastaveni tvorby pigmentli. Takovy jedinec ma bilou srst, ¢ervené oci, rizové
sliznice a bilé drapy. U psi je tato mutace velice vzacna a jeji vyskyt byl zaznamenan

pouze u plemene pekinéz (Dostal, 2007).

3.3.9 Lokus M

Lokus M koéduje zbarveni nazyvané merle, neboli groSovani. Jedna se o dvoji
pigmentaci, vyznacujici se skvrnami zfedéného pigmentu. Tento lokus byl zmapovan na
10. chromozomu a gen je oznaen jako SILV, nebo také PMELI7. Kromé& pigmentace
ovliviiuje gen také vznik mnoha vad sluchovych organil a o¢i, symptomy jsou podobné
jako u lidské vrozené choroby zvané Waardenburgiv syndrom (Clark et al., 2006).

Alela M je nelGplné dominantni nad alelou m. Ne&kteti autofi uvadéji jeste
existenci dalSich alel a to alelu M7 a alelu M. ovliviiujici fenotypovy projev merle

zbarveni.
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3.3.9.1 Alela M

Homozygoti M/M maji plastové jednotné, téméf bilé zbarveni. Barva jejich
sliznic je také svétla az nartizovéld a pigmentace o¢i je vétSinou modra. Oko byva
zmenSené. Tito jedinci Casto trpi o¢nimi a sluchovymi vadami. K nim se mohou
pridruzit jesté anomalie kostry, srdecniho a reprodukcniho systému. Homozygoti M/M
jsou automaticky vytazovani z dalsiho chovu (Genomia, 2016).

U heterozygoti M/m se projevuje zbarveni merle. Jednd se o ndhodné rozptylené
oblasti s fedénou barvou zakladniho pigmentu kde na zesvétlené ploSe zGstavaji skvrny
puvodni barvy. Skvrny mohou byt umistény kdekoliv na téle zvifete a mohou mit
ruznou velikost.

Mutace postihuje eumelanin, pfi¢emzZ nezélezi jakou barvu vlivem dalSich
modifikatoru eumelanin ma. Pheomelanin timto genem neni ovlivnén (Kaelin, Barsh,
2001). Z toho vyplyva Ze zbarveni merle se miZe projevit na zékladni barvé cerné,
modré, hnédé i lila. Taktéz se miize projevit v melanistické masce i v eumelaninovych
pruzich u Zihanych jedincii atd.

Merle zbarveni je dobfe patrné pii narozeni §ténéte, vékem se miize vytracet a
zanikat, nebo mize dochazet k jeho tmavnuti. Tmava pigmentace je timto genem
ovliviiovana vice nez svétlejsi zbarveni (Dostdl, 1995). U merle jedinci se Casto
vyskytuje modré zbarveni oci, nebo také riznobarevnost rohovky, ¢i kazdé oko muze
mit jinou barvu. Modrooci jedinci maji na ocnim pozadi viditelné malo pigmentu, coz
muze ovlivilovat jejich zrakové schopnosti. K anomaliim sluchu dochdzi u merle
jedinct také z diivodu absence pigmentu v chloupcich ve zvukovodu. Zvukové viny se
nemohou §ifit do stfedniho a nasledné vnitiniho ucha jedince. Disledkem ¢ehoz byva
¢asteCna az uplna hluchota (Genomia, 2016).

V ramci FCI je zakazano vzajemné kiiZzeni dvou heterozygotnich jedincti M/m,
aby se zamezilo moznému narozeni defektnich Sténat s genotypem M/M.

Merle zbarveni se typicky vyskytuje u plemen ovcackych psi, ale neni to
pravidlem. U né¢kterych plemen neni toto zbarveni uzndno standardem FCI. Mezi
plemena s povolenym vyskytem merle zbarveni patii napt. dlouhosrsta kolie, border
kolie, Seltie, beauceron, pit bull, kokrSpanél, australsky ov¢ak, jezevEik a dalsi (Dostal,

2007).
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3.3.9.2 Alela Mt

Alela Mt také nazyvana ,tweed” (n¢kdy také Tiwr) kontroluje dalsi fenotypovou
variantu groSovani, kterd byla popsana u nékterych plemen australskych ov¢ackych psu.
Tato varianta merle zbarveni se vyznacuje prodlouzenymi tmavymi skvrnami, které maji
riznou intenzitu pigmentace. V ramci zbarveni se vyskytuji syt€ pigmentované skvrny
spole¢né se skvrnami se stfedni intenzitou pigmentace a s bilym zbarvenim zbytku téla
(Dostal, 2007).

Nékteti autofi maji za to, ze toto zbarveni kdduje samostatny lokus Tw, ktery
obsahuje dvé& alely. Dominantni alelu 7w’ a recesivni tw. Pravdou je, ze soucasné dobé
nejsou zadné informace o molekularni podstaté zbarveni tweed. Podle nich k projevu
tohoto zbarveni je nezbytné, aby mél dany jedinec jednu kopii merle mutace. (Kaelin,

Barsh, 2001)

3.3.9.3 Alela M-

Psi s cryptic merle zbarvenim nesou krat§i verzi merle genu v jedné nebo i ve
dvou  kopiich. Cryptic merle jsou jedinci vykazujici jen velmi slabé témét
nerozeznatelné merle zbarveni. V podstaté¢ se mize jednat o extrémné tmavé merle
jedince, nebo jedince u kterych je merle zbarveni ukryto pod bilymi znaky.

Neprojevuje se u nich postizeni zraku ani sluchu. Nasledkem toho jsou pak tito
jedinci mylné povazovani za jedince s genotypem m/m. Toto zbarveni je velmi rizikové
v chovu v ptipadé neznalosti genotypu. Jedinci s timto genotypem by se taktéz neméli
ktizit s jedinci se zbarvenim merle, protoze je tu velké riziko, ze by z tohoto spojeni

mohli vzniknout vadami postizeni homozygoti M/M (Genomia, 2016).

3.3.9.4 Alela m
Tato alela nezplisobuje zadny projev merle zbarveni a umoziuje fenotypovy
projev ostatnich geni. Homozygoti m/m nejsou zatiZzeni Zadnymi defekty spojenymi s

dominantnimi alelami M lokusu.
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3.3.10 Lokus H

Alela H, koduje zbarveni nazyvané merle harlekyn. Jejim vlivem dochazi ke
zméné pigmentu Cisté bilych ploch na tzv. Spinavé€ bilé. Jedna se o nepravidelné tmavé
skvrny na bilém podkladu. Skvrny mohou mit rtiznou intenzitu odstinti. Toto zbarveni je
typické pro plemeno dog harlekyn. H. Schmutz a Berryere (2007) pii svém vyzkumu
vyloucili moznost vlivu genit MITF a EDNRB na tomto zbarveni. Clark et al. (2011)
prokézal, ze fenotyp je spojen s variantou kodovani v 20S proteazomu 2. podjednotku
PSMB 7. K fenotypovému projevu zbarveni merle harlekyn musi genotyp jedince
obsahovat jednu kopii merle mutace a jednu kopii mutace H. Pfedpoklada se ze lokus H

ma dvé alely dominantni H a recesivni A.

3.3.10.1 Alela H
Tato alela koduje zbarveni harlekyn, ale aby se toto zbarveni mohlo projevit je nutné,
aby genotyp daného jedince obsahoval alespoii jednu dominantni alelu pro zbarveni

merle.

3.3.10.2 Alela h
Tato alela nema Zadny vliv na zbarveni, které koduji ostatni geny ovliviiujici

zbarveni.

3.3.11 Lokus S

Nézev tohoto lokusu je odvozen z anglického slova ,,spotting® Cesky stakatost.
Jako gen pro strakatost psit byl uren gen MITF. V intronu 3 tohoto genu byl nalezen
jednonukleotidovy polymorfizmus — SNP, ktery byl testovan u plemen Siperka,
novofundlandsky pes a kiiZzencti bigla (Rothschild ef al., 2006). V roce 2007 byl
identifikovan region CFA20 jako oblast, ktera ukryva gen pro bilé¢ zbarveni u boxera.
(Schmutz et al., 2009)

Tento gen koduje tzv. pravou strakatost u pst. Jedna se o vyskyt riizné velkych
ploch bez pigmentace, tedy Cisté bilych, vedle ploch s pigmentaci. Strakatost vykazuje
velkou variabilitu, jak v rdmci riznych plemen, tak i mezi jedinci jednoho plemene.

Nejedna se o albinismus, protoze tyto jedinci maji pigmentované oci, nos 1 sliznice.
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Toto zbarveni muzeme najit u mnoha plemen pst. U nékterych plemen se
standardné vyskytuji jedinci téméf celi bili u jinych plemen jsou bilé skvrny povoleny
jen v ur€itém rozsahu, nebo na urcitych partiich téla (bild naprsenka, ponozky, lysinka).
Jsou i plemena u kterych bilé skvrny nejsou tolerovany vibec. Predpoklada se, ze
existuji ¢tyti alely lokusu S a to: S, sp, si, sw

Alela § je dominantni nad alelou s:, ale neni pln¢ dominantni nad alelami sp a sw.
Alela si je dominantni nad s,, ale ne nad sw, protoZe heterozygoti sw/si maji zhruba 50%
povrchu téla bile zbarveného. Vzajemny vztah mezi alelami sp a sw neni zatim podrobné

prozkouman (Dostal, 2007).

3.3.11.1 Alela S
Tato alela dovoluje plnou pigmentaci srsti bez bilych skvrn. Tato alela je

dominantni nad alelou si, ale neni pln¢ dominantni nad alelami sp a sw (Dostal, 2007).

3.3.11.2 Alela si

Vlivem této alely je zbarveno bile méné jak 20 % celkové plochy téla. Tomuto
zbarveni se fika také irskd strakatost ndzev je odvozen od pozorovanc¢ho zbarveni
divokych krys v Irsku.

Nejcastéji se u tohoto zbarveni bilé skvrny vyskytuji na hrudi, krku, v oblasti
tlamy, na koncetinach a na konci ocasu. Toto zbarveni je typické pro plemena bernsky

salasnicky pes a borderska kolie. (Dostal, 2007)

3.3.11.3 Alela sp

Vlivem této alely plocha bilych skvrn dosahuje 20 — 80 % celkové plochy téla,
tzv. piebald spotting. Jedinci s genotypem pro toto zbarveni maji ¢asto pigmentovanou
hlavu a barevné skvrny jsou nepravidelné rozloZzeny po celém téle a u kofene ocasu.

Toto zbarveni se vyskytuje napf. u plemen foxteriérti a pointrt (Dostal, 2007).

3.3.11.4 Alela sw
Nazev je odvozen z anglického extreme white coz v ptekladu znamena extrémné
bilé zbarveni. Vlivem této alely je vice jak 80 % povrchu téla je zbarveno bile, barevné

skvrny se vyskytuji nejCastéji v oblasti usi a kofene ocasu, ale mohou se objevit

30



kdekoliv na téle. Plemena s timto zbarvenim jsou napf. bulteriér, barzoj, sealyhampsky

teriér a dalsi (Dostal, 2007).

3.3.12 Lokus T
Nazev lokusu je odvozen od anglického slova ticking, neboli teckovani u nés se
pouziva také oznaceni bélous. Toto zbarveni se projevuje vyskytem velmi drobnych
skvrn na bilém podkladu. Jedinci s 7 genotypem se rodi bili a béhem nékolika tydnt
dochdzi k postupné pigmentaci skvrn. Je to typické zbarveni u mnoha plemen pst,
zejména u loveckych plemen je dost rozsifené.
Predpoklada se, ze na specifickém zbarveni dalmatinii se podili tento gen
spolecné s alelami lokusu S pro zbarveni Irska strakatost a piebald spotting. Vysledny
odstin tmavych skvrn pak koduji alely Lokusu B. (Cargill ef al., 2005) Znadme dvé

alely tohoto genu dominantni 7 a recesivni ¢.

3.3.12.1 Alela T

Tato alela je dominantni nad alelou t a zptisobuje zbarveni ticking. Nema vliv na
intenzitu, barvu a ani odstin pigmentace, ale ovliviiuje jeji rozlozeni po téle. Toto
zbarveni se mlize objevit kdekoliv na téle, nejCastéji se vSak nachazi kolem tlamy a na
pfednich koncetinach. K fenotypovému projevu genotypu 7' je nezbytné, aby dany
jedinec nemél ve svém genotypu dominantni alelu S. Toto zbarveni se vyskytuje napf. u
plemen némecky dlouhosrsty ohaf, anglicky setr, slovensky hrubosrsty stavac, pointr,

Cesky fousek, esky strakaty pes a u mnoha dalSich plemen psi (Dostal, 2007).

3.3.12.2 Alela t

Tato recesivni alela kontroluje ¢isté bilé osrsténi.
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3.3.13 Lokus R

Tento gen ovliviiuje zbarveni nazyvané roan, cesky tmavy bélous. Zbarveni roan
je typické smési pigmentovanych chlupti spole¢né s bilymi chlupy. Casto se toto
zbarveni vyskytuje spolecné se zbarvenim ticking. Podobné zbarveni se vyskytuje i u
skotu, kde bylo zjisténo, Ze se jednd o mutaci v KITLG a ptedpokladalo se, ze jde o
podobnou mutaci i u psi, ale to se neprokazalo (Schmutz, Berryere, 2007).

Nektefi autofi maji za to, ze se nejednd o samostatny gen, ale pouze o dalsi
variaci genu T. Pfedpoklada se, Ze zbarveni roan se dédi autozomalné recesivné. Uvadi

se, ze tento lokus ma dv¢ alely dominantni alelu R a recesivni alelu 7.

3.3.13.1 Alela R

Tato alela je dominantni nad alelou 7 a koduje Cisté bilé zbarveni.

3.3.13.2 Alela r

Vlivem alely » u recesivnich homozygoti dochéazi ke vzniku zbarveni roan. Tato
alela se projevi pouze v tom piipadé, Ze dany jedinec nemd ve svém genotypu
dominantni alelu S. Plemena u kterych se toto zbarveni vyskytuje jsou napf.: maly
gaskonsko-saintongeoissky honi¢, maly hrubosrsty modry gaskonisky honi¢, maly

hladkosrsty modry gaskonsky honi¢, australsky honacky pes a dalsi.

3.3.14 Lokus Pp

Tento gen neni doposud podrobné prozkouman, byl popsan u kolii a ma se za to,
tmavnou az do plastoveé Cerného zbarveni se svétlou podsadou. Toto zbarveni nijak
neovliviiuje paleni, zbarveni nosu a sliznic.

Piedpoklada se Ze existuji dvé alely dominantni Pp”, kterad kontroluje projev
normdlniho zbarveni a recesivni alela Pp” kontrolujici postupné tmavnuti (Dostal,

1995).
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3.3.15 Lokus CN

Gen zptsobujici CN (cyclic neutropenia) zesvétleni srsti. Tento gen byl popsan u
kolii a n¢kterych ptibuznych plemen (Dostal, 2007).

Recesivni alela tohoto genu je spojovana s vrozenym onemocnénim krve tzv.
Syndromem Sedych kolii. Toto onemocnéni se projevuje abnormalitami kmenovych
bunék v kostni dfeni vedoucim k cyklickému kolisani poc¢tu krevnich bun¢k v krvi. .
Kazdych 10 az 12 dni dochazi k dramatickému snizeni poc¢tu neutrofild, které trva 3 - 4
dny a poté se jejich hladina opét vrati na pivodni hodnotu. Dochazi k sniZeni
obranyschopnosti imunitniho systému. PostiZeni jedinci €asto trpi vaZznymi rekurentnimi
bakterialnimi infekcemi, hlavné respiracniho a gastrointestinalniho traktu a ziidka se

dozivaji vyssiho veéku nez tii let (Lund et al., 1967). Jsou znamy dv¢ alely tohoto genu:

3.3.15.1 Alela CN

Je dominantni nad alelou cn a kontroluje normdlni intenzitu pigmentace.

3.3.15.2 Alela cn

Tato alela ovliviluje zesvétleni, jak pheomelaninu, tak i eumelaninu a je
recesivni k alele CN .

Vlivem recesivni alely cn se pak Cerné zbarveni fedi na tmavosedé, hnédé
zbarveni na svétlehnédé, Zluté zbarveni na krémové, soboli zbarveni na stfibroSedé az
bil¢ atd. Nos téchto jedinct je svétly, nékdy bez pigmentace, ¢imz se odliSuje od vSech

ostatnich genotypt zbarveni (Dostal, 2007).
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3.3.16 Polygeny rufus a umbrous

Jedné se o skupinu gent, které jesté nebyly zcela popsany a ani se nevi o jejich
pfesném poctu a tyto geny se podileji na vysledném odstinu zbarveni.

Polygeny rufus ovliviiyji intenzitu pigmentace a expresi alely Ay a alely e.
Kontroluji jak intenzitu plastového zbarveni, tak i1 intenzitu paleni. Vliv polygenii rufus
je pravdépodobné zaméfen na zvyseni intenzity daného zbarveni (tedy ke ztmavnuti).
Nékteti autofi uvadéji, ze selekci se dosahuje svétlejSiho zbarveni snadnéji, nez pfi
selekci smérem k tmav§imu zbarveni. Z toho diivodu se domnivaji, ze alely polygenti
rufus pro svétlejsi zbarveni jsou dominantni nad alelami rufus pro zbarveni tmavsi
(Dostal, 2007).

Polygeny umbrous maji vliv pouze na Zluté zbarveni u jedinct s alelou 4y Jejich

vlivem dochazi ke zméné zlutého zbarveni na zbarveni soboli (Dostal, 1995).
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Tab. ¢1.: Prehled genu podilejicich se na pigmentaci u psu

Lokusy kodujici tvorbu pigmentu
Lokus A (agouti) - genAgouti signal peptide (ASIP)

A, zbarveni zlaté, plavé, Cervenohnédé, soboli
v vlkosedé, divoké zbarveni
a ¢erna s palenim
a recesivni cerna
Lokus E (extension) — gen Melanokortin 1 receptor (MCIR)
Euv eumelanisticka maska
E tvoii se feomelanin i eumelanin, umoziuje projev ostatnih gent
e tvofi se pouze svétly feomelanin, zluté, Cervené nebo krémové
zbarveni
Lokus K (dominant black) - gen Beta-defensin 103 (CBD103 )
Ks tvori se pouze tmavy eumelanin, zbarveni modré, cerné,
¢okoladové, merle,
Ky, Zihani stfidani eumelaninu s feomelaninem
k, projev genu agouti, muZe se tvorit feomelanin i eumelanin
kus B (brown) - gen Tyrosinase Related Protein 1 (TYRPI1), dominantni/recesivni
B cerny eumelanin
bs, by, b, hnédy eumelanin

Distribucni lokusy
lokus D (dilution) - gen melanophilin gene (MLPH ), dominantni/recesivni

D plné neziedéné zbarveni
d fedi jak eumelanin tak i pheomelanin
Lokus G (progressive greying) - gen ?, dominantni/recesivni
G postupné zesvétleni srsti, fedi pheomelanin i eumelanin
g plné zbarveni
Lokus I - gen ?, kodominance
I bez redéni

i slabé fedéni phaeomelaninu
Lokus C (chinchilla lokus) — gen Tyrosinase (Tyr), dominantni/recesivni

C plné zbarveni
Cen fedéni zeyména svétlého pheomelaninu
Ca bilé zbarveni srsti s erné pigmentovanym nosem
Ch modrooky albin
c albinismus
Lokus M (merle) - gen SILV, kodominance
M merle zbarveni
M., tweed zbarveni
M. cryptic merle zbarveni
m bez merle zbarveni
Lokus H (Harlequin) — gen PSMB 7, dominantni/recesivni, projev jen za p¥itomnosti alel M
H zbarveni harlekyn
h bez harlekyn zbarveni
Lokus S (spotting) - gen MITF
S zbarveni bez bilych skvrn
Si irska strakatost min¢ jak 20% téla zbarveno bile
Sp piebald spotting 20-80% povrchu téla zbarveno bile
Sy extrémné bilé zbarveni, vice jak 80% povrchu téla bile zbarveno
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Lokus 7T (ticking) - gen ?, dominantni/recesivni

T ticking zbarveni (svétly bélous)
t bez ticking zbarveni
R (roan) — gen 2, dominantni/recesivni
R bez zbarveni roan
r zbarveni roan (tmavy bélous)
Lokus CN ( cyclic neutropenia) — gen ?, dominantni/recesivni
CN bez fedéni
cn zesvétleni pheomelaninu 1 eumelaninu
Lokus Pp- gen?, dominantni/recesivni
Pp” normalni zbarveni
Py’ postupné tmavnuti
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3.3.17 Geny ovliviiujici pigmentaci o¢ni duhovky

Zbarveni oka ovliviiuji geny kodujici pigmentaci srsti spole¢né s plsobenim
modifikujicich polygenti, které zeslabuji, nebo naopak umociiuji jejich vliv.
Nejcastéji se u pst vyskytuje hnédé zbarveni oci, které mize mit mnoho odstini od
tmavé hnédé, az po skoro jantarovou barvu. Podle genotypu daného jedince obecné
plati, Ze zbarveni oka u homozygoti b/b je svétlejsi, nez jak je tomu u heterozygott B/b,
nebo dominantnich homozygoti B/B. U nékterych plemen se vyskytuje i modré
zbarveni o¢i.
Vlivem fedéni pigmentu u albin vznikd oko cervené, nebo svétle modré u
pseudoalbint.

Modré zbarveni byva Casto zplisobeno vlivem alely M u merle jedinct, diky niz
dochazi k fedéni pigmentace oci, pokud v oblasti o¢i dochdzi k fedéni pigmentu
osrsténi. Diky nerovnomérnosti projevu tfedéni u této alely mize dochazet také k
vicebarevnosti duhovky (tzv. heterochromia iridis), nebo mtize byt kazdé oko zbarveno
jinak. Jsou vSak 1 plemena pst u kterych je bézny vyskyt modrého zbarveni oci a které
nesouvisi s alelou M, jako je tomu naptiklad u plemene sibifsky husky, nebo pudlpointr.
U pudli byl popsan vyskyt modrych o¢i u ¢ernych a hnédych jedincii v jedné linii a
postupnou selekei byla tato exteriérova vada z linie upln€ odstranéna. To potvrzuje
skutec¢nost, Ze u nékterych plemen psii je vloha pro zbarveni oka nezéavisla na zbarveni
srsti.

U savcil se vSeobecné uvadi existence genu P, ktery ovliviiuje zbarveni oci.
Tento gen ma dvé alely P a p.

Alela P kontroluje normalni zbarveni oka. Alela p zpusobuje zesvétleni
pigmentace oka, které je jejim vlivem zbarveno modrocervené, nebo hnédocervené.

(Dostal, 2007)
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3.4 Navrhované metody molekularni genetiky

3.4.1 PCR - polymerazova ietézovd reakce

PCR umoziuje namnoZeni specifickych useki DNA. Jedna se o opakovanou
enzymovou syntézu vybranych casti fetézci DNA, kdy se cyklickym procesem pomoci
DNA polymerazy vytvoti velké mnozstvi identickych kopii této sekvence.

Kazdy cyklus se sklada ze tii krokli: Denaturace DNA pfi teploté 94-95°C, navazani
primeri na temlatovou DNA (50-60°C) a syntéza kompletniho fetézce DNA pomoci
polymerazy (72°C). Pifitomnost amplikonli se stanovuje v agarosovém gelu za
pfitomnosti barviva ethidium bromidu. Dochazi k monitorovani fluorescence barviv
nebo sondy, které jsou pfitomny v PCR smési. Fluorescen¢ni signal je piimo tumérny

mnozstvi vzniklého produktu (Dianovsky et al., 2011).

3.4.2 FRLP - Polymorfismus délky restrikcnich fragmenti

Tato metoda je zalozena na rozStépeni DNA pomoci enzymil restrikcnich
endonukledz, které maji schopnost rozpoznat v DNA kratké sekvence parovych bazi (4-
8 bazi usporadanych ve sméru 5'—3") a detekovat tzv. restrikéni misto ( misto kde se
DNA rozstépi). Vysledkem $tépeni DNA je sada specifickych restrikénich fragmentt s
definovanou délkou, ktera je specificka pro kazdého jedince.

Rozdilné vysledky analyzy DNA riiznych jedinc jsou podminény rozdilnou
délkou a poctem restrikénich fragmentl. Tato metoda se vyuzivda k zjiStovani

genetickych rozdilii mezi jedinci jednoho druhu (Dianovsky ef al., 2011).
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3.4.3 Sangerova metoda sekvencovani

Metoda vyuziva schopnost polymerazy vytvaret piesné kopie molekuly DNA a
jeji schopnost specifické syntézy ve sméru 5'—3" od primeru s volnou OH skupinou.
Syntéza fetézce je zahdjena od mista na kterém lezi specificky primer pro sekvencovani
a ukoncena v misté terminatoru, kde misto deoxyribonukleosidtrifosfatu lezi 2°3
"deoxyribonukleosidtrifosfat postradajici OH skupinu tzv. ddNTP. DNA polymeraza
zacleiuje do rostouciho fetézce ddNTP na zadklad¢ pravidel o parovani bazi. Vhodné
zvoleny pomér mezi dANTP a dANTP v reakéni smési rozhoduje o tom, jak dlouhé
fetézce budou DNA polymerazou syntetizovany.

K detekci reakénich produktd se pouzivaji Ctyfi rizné fluorescencni barviva,
uréena pro detekci koneénych produktti zakondenych specifickou bazi (Smarda et al.
2005). Vysledkem je smés riizné dlouhych sekvenci DNA, které zacinaji radioaktivnim
primerem a kon¢i danym dideoxynukleotidem. Ty se sefadi na elektroforéze podle
délky. Porovnanim ctyt vedle sebe umisténych elektroforetickych gell zjistujeme, jak

za sebou nasledovaly nukleové baze ve zkoumané sekvenci DNA.
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4 ZAVER

Genetika je pomérné mladou védou ve které potad dochazi k novym objeviim a
pokrokiim.

Dédicnost zbarveni pst je celkem dobtfe prozkoumand, ale pofad jsou geny u
kterych jejich funkce, ¢i vztah k pigmentaci, nebyl doposud podrobné popséan, nebo jsou
geny o jejichz existenci se porad jest¢ spekuluje, coz dava prostor dal§im vyzkumiim.
Zde by se dali zaradit geny lezici na lokusu T, jehoZ pozice zatim nebyla objevena,
stejn¢ tak je tomu u genu lezicich lukusech I, Cn, R a Pp. Taktéz jesté¢ nebyla presné
popséana funkce rtiznych polygenti, podilejicich se, ¢i ovliviyjicich vysledné zbarveni
srsti. O existenci samostatnych genti, které by méli ovliviiovat zbarveni o¢ni duhovky,
se zatim jenom spekuluje. Genetikou zbarveni pst se v soucasné dob¢ zabyva nékolik
védeckych skupin a jejich vysledky pfispivaji k pochopeni zakonitosti s pojenych s
dédi¢nosti pigmentace psti.

V této praci jsem se snazila shrnout dostupné poznatky o genetice pigmentace

psti a charakterizovat jednotlivé geny ve vztahu ke zbarveni srsti.
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PRILOHY

obr. 2: Soboli zbarveni srsti s bilymi odznaky,
GENOTYP: Ay-bb-D-E-K-mms;sitt
Zdroj: http://www.doggenetics.co.uk/tan.html
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Obr.3: Zihdni, GENOTYP: A-B-D-E-kyky:

j: http://greyjet.cz/wp-
content/uploads/2013/11/viktor_s_poharemw.jpg

Obr. ¢. 4: Hnédé zbarveni s bilymi odznaky a
teckovdnim, GENOTYP: A~bbD-E-K-mms,s,T-
Zdroj:
http://files.ohardlouhosrsty5.webnode.cz/200001875-
cb57fcc517/Grim_od_Paletky.jpg
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Obr.5: oseéan, GENOTYP: awaE-kyky

Zdroj: http://www.doggenetics.co.uk/tan.html

Obr C.6: Zbarveni Cerné s plem’m, GENOTYP:
a[atE'kyky

Zdroj: vlastni obradzek
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Obr &.7: Zlaté barvem’, GENOTYP: B-eekk,

Zdroj: http://www.retrivri.cz/images/4666.jpg
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Obr 58 .éerné zbarvem: “G.ENdTYPI:aaE-B-D- |
Zdroj: http://www.chovzvirat.cz/zvire/445-
novofundlandsky-pes/

Obr.¢.9: Hnédé zbarveni, GENOTYP: aa E-bb-
D-
Zdroj:http://sylvadog.wbs.cz/Anetka_a_Elza_/h
olky_036_original.jpg

Obr. ¢.10: Blue merle s bilymi odznaky . S
pdlenim, GENOTYP: a.aB-D-E-kk,Mmsisi

Zdroj: http://www.krmivo-
brit.cz/public/galleries/3/2263/australsky-ovcak-
0.jpg
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