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Vrozené vyvojové vady koni
Souhrn

Tato bakalaiska prace pojednavala o deseti vrozenych vyvojovych vadach konég, se
kterymi je z pozice chovatele nejvice pravdépodobnd moznost setkani v CR. Cilem byla
kompilace poznatkt z reSerSe odborné védecke literatury.

Nejprve byl v praci definovan pojem vrozena vyvojova vada jako odchylka od normalni
populace a stav, kdy je jedinec pfitomnosti vady rizné zavazné omezen. Dale byly zminény
pii¢iny vzniku vad. Byly definovany zakladni poznatky teratologie, nejznaméjsi teratogeny a
jejich cClenéni. Dale byly objasnény genetické pojmy jako karyotyp, genotyp, fenotyp,
chromozom, gen, mutace a popsany druhy mendelistické dédi¢nosti, kterymi se geneticky
zalozené vady predavaji. Prace nasledn¢ uvéadéla Ctyfi mechanismy vzniku vad, konkrétné
malformaci, disrupci, deformaci a dysplasii. V kapitole prenatalni vyvoj se vénovala jeho
prvnim tydnim, hlavné stadiu zygoty, blastuly, moruly, gastruly a pocatkim diferenciace,
morfogeneze a organogeneze. Popsana byla také specifika prenatalniho vyvoje koné¢.

Nasledné se prace jiz zabyvala konkrétnimi vadami, jejich klinickymi ptiznaky,
diagnostikou, etiologii, prevenci a moznostmi 1é¢by. Kryptorchismus, kyly a flexni deformity
jsou vady multifaktorialniho ptivodu, pomérné dobie diagnostikovatelné a pii vhodném
managementu a veterindrni 1é¢bé neni vétSiné ptipadt ohrozeno welfare zvifete ani jeho
sportovni vyuziti. U kryptorchidi a hiebct s tiiselnymi herniemi se nedoporucuje vyuziti
V plemenitb¢. Tyto vady nejsou vdzany na konkrétni plemeno.

Dwarfismus a hydrocefalus jsou zavazné geneticky zalozené vady nejrozsifené;si
Vv nadstandardné inbredni populaci friskych koni, ktefi jsou velmi atraktivnim plemenem. Kan
trpici dwarfismem je abnormalné malého vzristu, mize ale prozit relativné normalni zivot pfi
adekvatnim managementu. Hydrocefalus je zivot ohrozujici stav, kdy se hiibé rodi mrtvé, nebo
umira do né€kolika hodin po porodu.

HERDA neboli hereditarni regionalni dermalni astenie koni je dédi¢né onemocnéni
zpusobujici extrémni kiehkost klize a tvorbu bolestivych 1ézi pod sedlem a obecné na
namahanych mistech. OLWS Ize pteloZit jako letalni syndrom bilych overo hiibat, jedna se o
letalni. HYPP je zkratka pro hyperkalemickou periodickou paralyzu, coz je dédicné
onemocnéni zplisobujici rizné rozsahlé zachvaty svalové slabosti ¢i paralyzy, které mize vést
Kk zastavé dychani a ke smrti. GBED je letalni vada enzymu vétvici glykogen, dochazi
hypoglykemickému Soku a zastavé dychani. Tato ¢tyfi onemocnéni jsou nejvice rozsifena
v populaci American Quarter Horse a American Paint Horse.

V zavéru prace uvedla doporuceni pro chovatele jako je zajem o ptivod koné, vedeni
zdznami o zdravotnim stavu zvitat, vyuZziti moznosti genetického testovani, vyuziti veterinarni
asistence a vhodny management koni urc¢enych k plemenitbé.

Kli¢ova slova: kan, kongenitalni vady, vyvojové vady, genetické vady, teratogen



Congenital Developmental Disorders in Horses

Summary

This bachelor's thesis was focused on ten congenital developmental defects of the horse,

choosing the ones most likely to be encountered by breeders in the Czech Republic.
First, the term congenital defect was defined as a deviation from the regular population and a
condition which limits the individual in a certain way. Cases vary from deviations causing a
purely cosmetic flaw to lethal pathologies. Reasons for developing a birth defect were listed, as
well as basic information covering teratology, most common teratogens and their classification.
Certain terms such as karyotype, genotype, phenotype, chromosome, gene, mutation and
Mendel‘s laws of inheritance were explained. Following was the explanation of the four basic
mechanisms of origin for birth defects, specifically malformation, disruption, deformation and
dysplasia. The chapter about prenatal development was focused mainly on the first gestational
weeks, and the explanation of terms such as zygote, blastocyst, morula, gastrula, and the
beginning of organogenesis, differentiation and morphogenesis. Developmental specifics of the
horse were also addressed.

The following pages were focused on concrete congenital defects, their clinical
manifestation, diagnosis, etiology, preventative action and therapeutic possibilities.
Cryptorchism, hernias and flexural deformities are of multifactorial etiology, easily diagnosed
and, if correctly managed, do not threaten the welfare of the affected animal nor its possible
career in sports. The use of stallions affected by cryptorchism and scrotal hernias for breeding
is not recommended. These defects affect horses regardless of breed.

Dwarfism and hydrocephalus are two severe birth defects most commonly encountered
in the Friesian horse population due to its inbred nature. Horses suffering from dwarfism are
abnormally small, but can live a relatively standard life with proper management.
Hydrocephalus is a severe lethal defect, affected foals are born dead or die during the first few
hours postpartum.

Hereditary Equine Regional Dermal Asthenia (HERDA) affects the skin, which is thin
and prone to tears, resulting in painful and bloody lesions if the horse is saddled and ridden.
Overo Lethal White Syndrome (OLWS) is a genetic disorder resulting in the birth of a white
foal with a nonfunctioning intestine. The condition is always lethal. Hyperkalemic Periodic
Paralysis (HYPP) is a hereditary disorder affecting the nervous system and muscles, resulting
in episodes of muscle weakness or paralysis which can cause respiratory failure and death.
Glycogen Branching Enzyme Deficiency (GBED) is a lethal disorder causing hypoglycemic
shock in newborn foals. The animal is then unable to breathe and dies. These four selected
disorders are most prevalent in the populations of American Quarter Horse and American Paint
Horse.

The last chapter of this thesis was focused on recommendations aimed at horse breeders,
suggesting genetic testing, getting veterinarian aid if needed, proper management of
broodmares, taking interest in the horses® genetic background and keeping track of the horses®
health.

Keywords: horse, congenital disorder, developmental disorder, genetic disorders, teratogen
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1 Uvod

Kun domaci (Equus caballus Linnaeus, 1758) je dlouhonohy bylozravy lichokopytnik
chovany lidmi piivodné pro pracovni a zemé&délské ucely. V soucasné dobé se jedna hlavné o
partnera pro sportovni a rekrea¢ni aktivity (Richer et al., 1990). Jedna se o uniparni druh
s dobou bfezosti kolem jedenacti mésici. Veterinarni medicina zna stejné jako ta humanni
mnoho vrozenych vad, které mohou byt v nejlepSim piipadé pouhou kosmetickou vadou a

Cilem kazdého chovatele koni je narozeni zdravého hiibéte. Pokud ovSem nastane
situace, kdy dojde k narozeni mrtvého, deformovaného ¢i jinak poSkozeného zvifete, jedna se
0 velmi nest'astnou situaci z mnoha davodi. Chov koni je ekonomicky a ¢asové narocnou
aktivitou, jedna se tedy o zna¢nou materialni ztratu. Naro¢na je i psychicka stranka celé véci,
kdy je chovatel do hiibéte Casto velmi citové investovan dlouho pfed jeho narozenim
(Trommershausen-Smith, 1980).

S postupem veédy a diagnostickych metod je mozné nékterym dédi¢né zaloZzenym
vrozenym vyvojovym vadam ptedchazet, nebo alespont omezit jejich vyskyt v populaci na
minimum. Chovatelé sestavujici rodiCovské pary disponujicimi informacemi o zvifatech a
jejich predcich mohou znaéné svym spravnym vybérem omezit vyskyt nemocnych zvifat i
prenaseci v dalsi generaci.

Poéty koni v CR zaznamenavaji v poslednich dvaceti letech vyraznou vzestupnou
tendenci, pfibyva tedy i chovatelii. Ti mohou pfedchdzet materidlnim ztratdm v chovu pravé
dostate¢nou informovanosti a tim moznosti védomé se vyvarovat napiiklad importu koni
atraktivnich plemen, ktefi mohou byt excelentni po strance fenotypu, ale geneticky se mize
jednat o pienasece ruznych onemocnéni, které by tak mohli nevédomé introdukovat do lokalni
populace.



2 Cil prace

Cilem této bakalatské prace bylo prostudovat dostupné zdroje relevantnich informaci o
vrozenych vyvojovych vadach koni a srozumitelné tyto dosavadni védecké poznatky shrnout
tak, aby byly pfistupné i béznému chovateli. Pfi vyhledavani v databazich WebofScience,
ScienceDirect a dalSich byly hledany hlavné studie zabyvajici se kliCovymi slovy ,horse®,
»equine developmental disorders®, ,,developmental disorder®, ,,heredity* a ,,abnormality*.

Nejprve byla objasnéna obecna problematika vrozenych vyvojovych vad, jejich ¢lenéni a
dale mechanismy a pfi¢iny jejich vzniku. Poté byly piedlozeny zakladni poznatky z genetiky
zéasadni pro tuto praci. Literarni reSerSe se poté vénovala prenatdlnimu vyvoji kon¢ a ve své
zavérecné a nejrozsahlejsi Casti rozebirala konkrétni vrozené vady tykajici se plemen koni
chovanych v CR, moZnosti jejich prevence a 1é¢by. Vysledna prace by tak mohla poskytovat
chovateltim zakladni ptehled o tomto tématu.



3 Literarni reSerse

3.1 Obecna problematika vrozenych vyvojovych vad

Vrozené vyvojové vady provazeji ¢loveka a zvirata zijici v jeho blizkosti jiz o davnych
veka, jak uvadi Kalter (2003). V literatufe jsou tyto defekty také nazyvany kongenitalni, z
latinského congenitus, coz je slozenina pfedpony com (znamenajici ,,s, spolu®) a genitus
(ptiCesti minulé slova gignere, zamenajici ,,rodit™) (Harper, 2021).

Vrozené vyvojové vady lze definovat dle Sipka et al. (2012) jako odchylky od normalniho
prenatalniho vyvoje jedince, které jsou pfitomny pii narozeni. Aby se jednalo o vadu, a ne pouze
0 pfirozenou variantu znaku, musi byt pro svého nositele tento znak jistym zplsobem
patologicky. Zavaznost téchto odchylek od variability bézné populace je velmi riznoroda, od
Cisté¢ kosmetickych, pfes zavazné, kvalitu zivota ovliviiujici aZz po vady letalni, ¢ili zcela
neslucitelné se Zivotem. Je také nutné poznamenat, ze vrozend vada automaticky nemusi byt
zalezitosti dédiénou (Sipek et al., 2008).

3.1.1 Pri¢iny vzniku vrozenych vyvojovych vad

Aby se chovatel mohl pokusit pravdépodobnost vyskytu vrozené vady co nejvice snizit,
je tfeba znét pFiciny jejich vzniku. Dle Sipka et al. (2008) lze tyto pti¢iny rozdélit do ti skupin.
Do prvni skupiny genetickych faktori se uvadi jako ptiklad chromozomalni aberace. Druha
skupina zahrnuje vlivy vnéj$iho prostiedi, které se odborné¢ oznacuji jako teratogeny. Posledni
kategorii jsou pfi¢iny multifaktorialni, tedy kombinované puisobeni vnéjsich a vnitinich faktort,
coz lze také popsat jako reakci genotypu jedince na prostfedi. Tato skupina je velmi obséahla,
jelikoz se v ni kombinuji genetické faktory i faktory vnéjSiho prostiedi a Ize tedy fici, Ze se
nachazi na jejich pomezi. Pfi¢iny nékterych vrozenych vad nejsou dodnes objasnény.

3.1.1.1 Genetické faktory

Pted uvedenim genetickych faktorti vrozenych vyvojovych vad je nejprve tfeba objasnit
nekolik zékladnich pojmt genetiky, které budou popsany nize zpisobem odpovidajicim
potiebam této prace.

Karyotyp koné¢ domaciho (Equus caballus Linnaeus, 1758), dnes mezinarodné
uznavany, byl pevné stanoven na a druhé mezinarodni konferenci pro standardizaci karyotypt
domacich zvitat v roce 1989 (Richer et al., 1990). Karyotyp je druhové specifickym souborem
vsech chromozomt, které se nachazeji v jadre (Firth et Hurst, 2017).

Kiin domaci ma tticet dva parti chromozom, z ¢ehoz je tficet jedna z nich oznaovana
za chromozomy somatické neboli autozomy. Zbyly par nese chromozomy pohlavni, jinak
feCeno gonozomy (Richer et al., 1990). Kombinace pohlavnich chromozomu urcuje pohlavi
jedince. Zpiisob urceni pohlavni u koni je stejny jako u ¢loveka, tedy typ Drosophila, ktery je
typicky pro savce. Samci par nese gonozomy X a Y a hiebec je tedy pohlavim heterogametnim.
Klisna je homogametni pohlavi nesouci chromozomy X, oba jeji gonozomy jsou shodné
(Rosenberg et Pascual, 2020).



Chromozom je struktura nachazejici se v bunécném jadie, ktera v sob& obsahuje
genetickou informaci ve form¢ DNA (deoxyribonukleové kyseliny). V jejich kondenzované
formé je mozné je rozliSovat a délit dle charakteristické polohy centromery. Existuji
chromozomy metacentrické, submetacentrické, akrocentrické a telocentrické. Metacentrické
chromozomy maji raménka stejn¢ dlouhd, submetacentrické maji jedno raménko delsi, to se
oznaCuje jako g-raménko. Krat$i raménko se oznacuje pismenem p. U akrocentrickych
chromozomu je p-raménko vyrazn¢ krat$i nez q-raménko. Telocentrické chromozomy nemaji
zadné kratké raménko a centromera je lokalizovana na Gplném konci dlouhého (Firth et Hurst,
2017).

Misto na chromozomu, kde se nachazi konkrétni gen, se nazyva lokus. Gen mizeme
oznacit jako zékladni jednotku dédi¢nosti, je totiz nositelem genetické informace potfebné k
syntéze konkrétnich proteinii. Také jej Ize popsat jako konkrétni iisek DNA se specifickym
pofadim nukleotidl. Lze fici, Ze téméf kazdy gen miiZze mit vice riznych forem neboli alel. Na
kazdém lokusu jednu (Rosenberg et Pascual, 2020).

Pro zjednoduSeni 1ze uvést jako ptiklad Ze gen, ktery podminuje barvu kvétu, ma dvé
alely. Alelu ozna¢enou A pro cervenou barvu kvétu a a pro pro bilou barvu kvétu. Tyto alely se
mohou mezi sebou kombinovat a rostlina tedy miize mit nasledujici kombinace: ob¢ alely pro
¢ervenou barvu (AA), jednu alelu pro ¢ervenou a jednu pro bilou barvu (Aa) a obé alely pro
barvu bilou (aa). Jedinec, ktery ma dvé shodné alely se oznacuje jako homozygot a jedinec
ktery nese od kazdé alely jednu se nazyva heterozygot. Mezi témito alelami mohou existovat
interakce. Nejjednodussi interakci je dominance. Dominantni alela (zpravidla oznaovana
velkym pismenem) je schopna ovlivnit fenotyp i pokud je v heterozygotnim stavu, tedy Aa.
Recesivni alela je ta forma genu, ktera ma vliv na fenotyp pouze pokud je v homozygotnim
stavu, tedy aa. Ve vySe zminéném ptikladu je tedy rostlina s genotypem AA dominantnim
homozygotem a jeji kvéty jsou Cervené. Rostlina s genotypem Aa je heterozygotem a jeji kvéty
jsou taktéz Cervené. Bile kvetouci rostlina ma tedy posledni zbyvajici genotyp aa a jedna se o
recesivniho homozygota (Rosenberg et Pascual, 2020).

Dalsim dulezitym terminem je genotyp. Jedna se o veskeré geny a jejich formy v
konkrétnim organismu, nelze jej tedy urcit pouhym pozorovanim. Fenotyp je soubor vSech
pozorovatelnych vlastnosti organismu a podili se na ném nejen genotyp, ale i vlivy vnéjsiho
prosttedi. Proto se od sebe mohou jednovajecna dvojcata, tedy dva jedinci shodného genotypu,
lisit fenotypem, naptiklad télesnou vyskou (Firth et Hurst, 2017).

U studovanych organismll nds mohou zajimat jejich rizné pozorovatelné znaky.
Znakem v se v kontextu genetiky rozumi charakteristika, ktera je podminéna genotypem a do
urCité miry ovlivnéna vngjSim prosttedim. Tyto znaky mulZeme dé€lit na kvalitativni a
kvantitativni. Kvalitativni znak nelze vyjadfit ¢iselnou hodnotou a vnéjsi prostfedi na néj ma
pouze minimalni vliv. Takové znaky jsou kdédovany malym mnoZstvim genll s velkym
ucinkem, oznacenych jako majorgeny. Piikladem takového znaku budiz barva srsti.
Kvantitativni znaky jsou méfitelné a vyjadfitelné konkrétnim ¢islem a jednotkou. Jsou zaloZeny
velkym poctem genli s malym u¢inkem (minorgenll) a jsou vice ovlivnitelné plsobenim
vnéjsiho prostredi. Kvantitativni znak je napiiklad télesna vyska jedince (Firth et Hurst, 2017).

Mutace je jevem, ktery se vyznacuje ztratou nebo zménou funkce genu. Jeho podstata
tkvi ve zméné sekvence DNA. Tato zména mlZe nastat na bunice somatické a nadale ovliviiovat
pouze jedince, u kterého se vyskytla. Pokud dojde k mutaci pfi vyvoji gamet, miize jimi tato
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mutace byt pfeddna na potomka. Mutace, kterd vznikne bez zjevné vnéjsi pficiny, se nazyva
mutace spontanni a je zpusobena neopravenou chybou pii replikaci DNA (Rogozin et. Pavlov,
2003). Je znamo, ze v ramci DNA existuji mista zvand “hot spots®, na kterych dochdzi k
mutacim ¢astéji nez na zbytku fetézce. Tato mista jsou druhové specificka (Rogozin et. Pavlov,
2003). Mutace zplsobena vnéjSim vlivem se nazyva mutace indukovand a vnéjsi vlivy
zpusobujici ji se nazyvaji mutageny. Definice mutagenti je velmi podobna definici teratogenti,
ktera je uvedena v nasledujici ¢asti této prace. Jejich ptisobenim vznikaji mutace mnohonasobné
Castéji nez spontanné. Na mutace nelze z populacniho hlediska nahlizet jako na Cist¢ negativni
jev, jelikoz jsou nastrojem pro zvyseni genetické variability populaci a jejich detailni pochopeni
je klicové pro mnohé védni discipliny (Rogozin et Pavlov, 2003).

Mutace lze délit podle toho, jestli zasahuji pouze jeden gen nebo je zména rozsahlejsi a
postizen je cely chromozom. Genové mutace rozdéluji Rogozin et Pavlov (2003) na tfi
zakladni typy dle toho, co se d&je na Grovni nukleotidi. Témito tfemi typy jsou substituce,
inzerce a delece.

Substituce ma dv¢ varianty, a to tranzici a transverzi. Pfi tranzici je purinovy nukleotid
zaménén za purinovy (A«<>G) nukleotid, nebo pyrimidinovy za pyrimidinovy (CT). Pfi
transverzi dojde k zaméné purinového nukleotidu za pyrimidinovy (A—C, A—T, G—C,
G—T) ¢i pyrimidinového za purinovy (Rosenberg et Pascual, 2020).

Nejméné stabilnim nukleotidem je cytosin (C), ktery snadno podléha deaminaci na
uracil (U) a je tedy nejnachylnéjsim k bodovym mutacim, jelikoz je poté chybné ¢ten jako
thymin (T) (Gaudelli et al., 2017).

Inzerce ¢i také adice znamend vlozeni jednoho nebo vice nukleotidi do fetézce.
Specidlni verze inzerce je duplikace, coz znamena zdvojeni pfedchoziho nukleotidu (misto AC
se v fetézci objevi AAC) (Gaudelli et al., 2017).

Delece znamena chybné odstranéni jednoho ¢i jakkoliv dlouhé sekvence nukleotida
(Gaudelli et al., 2017).

Mutace lze také delit dle jejich vysledného projevu na mutace tiché, smysl ménici a
nesmyslné, znamé;jsi jsou anglické ekvivalenty “silent” nebo také ,,samesense®, “missense* a
“nonsense mutations*. Pokud probéhne ticha mutace, nedojde ke zméné aminokyseliny
V syntetizovaném fetézci, a tedy ani ke zméné funkce. K tiché mutaci mize dojit diky tomu, Ze
nékolik rhznych tripleth méa schopnost kdédovat tu samou aminokyselinu. Napiiklad
aminokyselina threonin mizZe byt v DNA kodovana tripletem TGA i TGG. Smysl ménici
mutaci je ta, kvili které dojde k syntéze aminokyseliny rozdilné od té kodované ptivodnim
tripletem. Firth et Hurst (2017) uvadi jako piiklad této mutace zaménu z tripletu CAT na triplet
CTT. Kdy ptvodni triplet koduje aminokyselinu valin, ale pozménény triplet koduje
aminokyselinu glutamin. Posledni mutaci je mutace nesmyslna, kterd spociva ve zméné
vyznamu z tripletu, ktery kéduje aminokyselinu na terminacni kodon, ktery pred¢asné ukonci
cely fetézec a vysledkem je zména funkce ¢i kompletni nefunkénost. Jako piiklad je uvedena
zména kodonu ATG na triplet ATC, kdy ATG kdduje aminokyselinu tyrosin a ATC signalizuje
stop (Firth et Hurst, 2017).

Vyse zminéné mutace postihuji pouze jediny gen. Chromozomové aberace jsou patrné
na urovni celé struktury chromozomu nebo chromozomd, Ize je oznacit také za morfologické
zmény (Firth et Hurst, 2017). Tyto aberace lze nasledné dé€lit na strukturni a numerické.
NejcCastéjsi pfi¢inou strukturni aberace jsou zlomy chromozomu v raznych fazich bunééného
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cyklu. Zlom mize byt jednocetny i viceCetny. Pokud probéhne pied S fazi, bude zlom
replikovan na ob¢ sesterské chromatidy. Probéhne-li po S fazi, ziistane pfitomen pouze na jedné
chromatid¢. Porusené chromozomy mohou byt opét spojeny pomoci enzymi a nebezpecna
situace muze byt timto zvracena. Bohuzel miize nastat fada situaci, kdy je fragment navracen
nestandardn€, nebo se zacykli, ¢i ziistane nenapojen. Toto je jednim z divoda, pro¢ aberaci
existuje tak velké mnozstvi (Rosenberg et Pascual, 2020).

Jednoduchy zlom charakterizuji Rosenberg et Pascual (2020) jako situaci, kdy je
chromozom rozdélen na acentricky a centricky fragment. Centricky fragment obsahuje
centromeru a pokud nedojde k opétovnému spojeni s fragmentem acentrickym, tak acentricky
fragment degraduje a genetickd informace je z n¢j ztracena a centricky fragment ziistdva
neuplny.

Zlomy chromatid, tedy jednoduchy zlom na replikovaném chromozomu, a tedy na obou
chromatidach, mohou vyustit ve spojeni obou centrickych fragmentl. Vznikly ttvar se nazyva
dicentricky chromozom. Acentrické fragmenty mohou zlstat nespojeny nebo se také vzajemné
napojit a vytvofit jediny acentricky fragment, ale v obou pfipadech dojde k jejich eliminaci
Zjadra a opét tedy dojde k deleci gentl, které jsou témito fragmenty neseny. Je také nutné
zminit, ze dicentricky chromozom je nestabilni a mize se nadéle rozpadat a tim jesté vice
umocnit nerovnomérnou distribuci genetické informace do dcefinych bunék (Nehra et al.,
2022).

Pokud se jeden chromozom zlomi ve dvou mistech soucasn¢, mize dojit k bud’to
k deleci acentrickych fragmentu ¢i k inverzi, ktera znamena opétovné spojeni vSech fragmentt,
kter¢ je ale rozdilné od puvodni sekvence. Nedochazi k piimé ztraté geni, ale ke zméné v jejich
potadi, a tedy i ke zméné funk¢nosti (Nehra et al., 2022).

Robertsonovsk translokace nebo také Robertsonovska fuze je oznaceni pro reciprokou
translokaci, jednu z nejbéznéjsSich strukturalnich zmén. Ta probéhne, pokud se zlomi dva
akrocentrické nehomologni chromozomy pfimo v centromeie anebo Vv jeji bezprostiedni
blizkosti a dojde k fazi obou centrickych fragmentid v jeden chromozom. Jeden z nejcastéji se
vyskytujicich syndromti u c¢loveéka, tedy Downiiv syndrom, je z3 az 4 % zplsoben
Robertsonovskou translokaci (Nehra et al., 2022).

Numerické chromozomalni aberace jsou jinymi slovy odchylky od normalniho poctu
chromozoml. Numerické aberace se dale déli na aneuploidie a polyploidie.

Aneuploidii definuji Rosenberg et Pascual (2020) jako zménu v poétu jednotlivych
chromozomtl, polyploidii pak jako zménu v po¢tu chromozomovych sad.

Piikladem aneuploidie mize byt monosomie, trisomie ¢i nullisomie. Monosimii lze
vyjadiit vzorcem 2n — 1. Trisomii lze vyjadtit jako 2n + 1 a nullisomii jako 2n — 2, kdy 2n
vyjadiuje pocet chromozomi v jadfe somatické bunky (Rosenberg et Pascual, 2020). V ptipadé
kon¢ domaciho je standardni pocet chromozomi v jadfe 64, napiiklad monosomie by tedy
znamenala 63 a trisomie 65.

Pokud dojde k aneuploidii kdykoliv béhem zivota jedince v somatické bunce, prenasi
se tato chyba na veSkeré dalsi bunky, které¢ vzniknou jejim naslednym mitotickym délenim.
Jedinec ma tedy ve svém téle bunky rozdilného karyotypu a takového jedince lze oznacit za
chromozomovou mozaiku. U klisen, u kterych bylo prokazano Ze jsou mozaikou bylo zjisténo,
ze pokud linie somatickych bunék, kde doslo ke ztraté jednoho X chromozomu piesahuje 3 %,
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je timto negativné ovlivnéna jejich fertilita, ackoliv u nich neni indikovan zadny jiny zdravotni
divod (Pienkowska-Schelling et al. 2020).

Polyploidii je minén stav, kdy se v bunééném jadie vyskytuje vice nez dvé uplné sady
chromozomu. Standardné maji somatické buiiky haploidni pocet chromozomti, toto lze vyjadrit
Jiz vySe pouzitym oznacenim 2n. V polyploidnim jadie se mohou nachazet naptiklad tii Gplné
chromozomalni sady a tento stav se v literatufe oznacuje jako triploidie, zkracené 3n.
Polyploidie jsou u kon¢ domdciho stejn¢ jako u clovéka stavy neslucitelné se zivotem a u
vétsiny dojde k samovolnému abortu (Rosenberg et Pascual, 2020).

3.1.1.2 Dédi¢na onemocnéni

Nékteré vrozené vyvojové vady mohou byt zplisobeny mutaci v zarode¢né linii bunék,
a tedy déle pfedavany naslednym generacim. Dle charakteru mutace a jejiho umisténi lze
vrozené vyvojové vady jimi zplsobené dé€lit na mendelisticky a nemendelisticky dédi¢né
(Rosenberg et Pascual, 2020).

Mendelisticka dédi¢nost plati pro znaky fizené monogenné a nasleduje zdkon segregace
a zakon nezavislého vybéru. Také je dulezité odlisit, zda se mutace nachazi na autozomu nebo
na gonozomu.

Autozomalné dominantni dédi¢nost se tyka vSech chromozomu kromé téch urcujicich
pohlavi. Nemoc se projevi u dominantnich homozygotti (AA) i u heterozygotu (Aa) a pouze
recesivni homozygoti (aa) jsou zdravi (Rosenberg et Pascual, 2020).

U autozomalné recesivniho onemocnéni se kauzalni mutace nachézi taktéZ na jednom
z autozomu, ale pro jeho manifestaci je tfeba recesivné homozygotni (aa) sestava alel.
Dominantni homozygoti (AA) jsou zcela nedotceni a heterozygoti (Aa) jsou taktéZ nepostizeni,
ovSem jsou pienaSeli, takto se mize stat, ze se dvéma zdravym jedincim narodi potomek
nemocny (Rosenberg et Pascual, 2020).

Geny zpusobujici onemocnéni se mohou taktéz nachazet na gonozomech. Pokud je
vlastnost vazana na gonozom Y, jedna se o dédi¢nost holandrickou a jedinci disponujici touto
vlastnosti jsou vzdy sam¢iho pohlavi (Wilson, 2021). Ur¢itou dobu existovala domnénka, Ze je
na gonozom Y vazana vada hypertrichosis auriculae, neboli nadmérné ochlupeni usniho boltce,
coz bylo pomoci molekularné diagnostickych metod vyvraceno a momentalni konsenzus je
takovy, Ze v souCasnosti neni zndma Zadna vada vazana na gonozom Y (Lee et al., 2004).

Vlohy véazané na gonozom X mohou mit opét povahu bud’ recesivni nebo dominantni.
U gonozomalné dominantni dédi¢nosti je gen ulozen na nehomolognim tseku chromozomu X
a manifestuje se Castéji u samic. Postizena samice preda znak poloviné potomstva bez ohledu
na jejich pohlavi, postizeny samec ma vSechny dcery nesouci znak a v§echny syny bez znaku.

Gonozomalné recesivni dédicnost také popisuje situaci kdy je znak vadzan na
nehomologni usek gonozomu X a jedna se o nejcastéjsi typ dédicnosti vazané na gonozomy.
Jelikoz samci nesou pouze jeden chromozom X, nemohou byt heterozygotni a tedy prenaSeci.
Jsou bud’ nemocni, nebo zcela zdravi a jejich fenotyp zcela odpovidé jejich genotypu. Samice
mohou byt fenotypove zdravé, ale neni jisté, zda se jedna o dominantniho homozygota a tedy
jedince zdravého ktery ani nemutze byt pienaSe¢ anebo o heterozygota, ktery ma
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pravdépodobnost 50 % na zplozeni dcery prenasecky a nemocného syna ve spojeni se zdravym
otcem (Rosenberg et Pascual, 2020).

3.1.1.3 Teratogeny

Za teratogen lze oznacit vné&jsi vliv plisobici na vyvijejiciho se jedince v matefském
organismu, ktery je schopen zpusobit mu vrozenou vyvojovou vadu. Pfitomnost nekterych
teratogend nelze jakkoliv ovlivnit (Cernobylskd havarie a obyvatelé zony vystaveni gama
zafeni), jinym se lze zcela védomée vyhnout (napi. podani nevhodného 1éCivého preparatu
s prokdzanym teratogennim uc¢inkem). Krome¢ samotné pfitomnosti teratogenu je také zasadni
Cas, ve kterém na organismus pusobi, jelikoZ béhem prenatdlniho vyvoje existuji takzvané
kritické periody, kdy je plod na vliv konkrétniho teratogenu nejcitlivéjsi. Tyto kritické periody
jsou pro kazdy teratogen specifické a mohou se nachazet v prvnim, druhém i tfetim trimestru.
Dalsi proménnou je davka, kdy teratogen v nizkém mnozstvi vadu viibec zptisobit nemusi. Pro
lepsi orientaci jsou i teratogeny déleny do kategorii (Sipek et al., 2008).

3.1.1.3.1 Fyzikalni

Teratogeny fyzikalni povahy jsou hlavné rtizné druhy ionizujiciho zatfeni (napf.
rentgenové), mechanické sily nebo i vysoka teplota (Sipek et al., 2008).

3.1.1.3.2 Chemické

Teratogeny chemické povahy jsou velice obsahla skupina, zahrnuje 1é¢iva, primysloveé
i zem&délské chemikalie, t¢Zké kovy a dalsi. Jejich pusobeni je specifické pro konkrétni
organismy. Jako pifiklad mizZe slouzit thalidomid, ktery pfi testovani na laboratorni mysich
neprokazoval zadné teratogenni G¢inky. Po uvedeni tohoto 1é¢iva do prodeje v Sedesatych
letech dvacétého stoleti zpisobilo u tisic déti zdvazné vrozené malformace koncetin (Kalter,
2003).

Dalsimi ptiklady budiz konkrétni t€zké kovy (olovo, rtut’, chrom), lithium, PCB neboli
polychlorované bifenyly, antibiotika (tetracykliny), warfarin, vitamin A a dalsi (Sipek et al.,
2008).

3.1.1.3.3 Biologické

Jako biologické teratogeny lze oznacit hlavné infekéni agens neboli choroboplodné
zarodky. To jsou biologické faktory schopné u receptivniho jedince vyvolat onemocnéni. Opét
je nutné poznamenat, ze piiklady zde uvedené nejsou aplikovatelné na v§echny organismy. Pro
obecné uvedeni do problematiky vyuzivé tato prace pfedev§im poznatkli huméanni mediciny,

-----
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Mezi viry s teratogennimi U¢inky patii cytomegalovirus, virus zardének, herpesviry,
parvoviry a dalsi, také napiiklad prvok Toxoplasma gondii a bakterie Treponema pallidum
(Kalter, 2003). Hayes (1981) uvadi teratogenitu jako vlastnost mykotoxinl, konkrétné
aflatoxint, ochratoxint a rubratoxinu.

3.1.2 Mechanismy vzniku vrozenych vyvejovych vad

Vrozené vyvojové vady vznikaji za Gc¢inku rtiznych mechanismt. Pro lepsi orientaci
v této problematice Sipek et al. (2008) uvadi &tyfi hlavni skupiny, témi jsou malformace,
disrupce, deformace a dysplasie.

Prvnim mechanismem je malformace. Jedna se o chybny vyvojovy proces, ktery byl
nestandardni jiz od svého zacatku. Tato abnormalita musela byt pfitomna jiz pfi oplozeni a je
tedy vadou dédi¢nou. Malformace mtize existovat na urovni tkdn€, celého organu i vetsi Casti
téla, napiiklad koncetiny (Moore et al., 2018).

Druhy mechanismus se nazyva disrupce a popisuje puvodné normalni vyvoj, ktery byl
ovSem ve svém pribéhu narusen teratogenem a dale pokracuje nestandardné. Nejedna se tedy
0 dédi¢nou vadu (Sadler, 2018).

Deformace je tfetim mechanismem, kterym muze vzniknout vrozena vada. Principem je

wrwe

¢i tkané (Sadler, 2018).

Do ¢tvrté skupiny mechanismi spada dysplasie. Jedna se o jev, kdy buiky, které tvori
tkan jsou zcela normalni a funkeni, ale jsou uspofadany nestandardné, coz zptsobuje patologii
postizeného organu (Moore et al., 2018).

3.2 Prenatalni vyvoj koné

Prenatalni vyvoj je ¢ast ontogeneze, kterd zacina oplozenim a kon¢i porodem. Klisna je
btfezi v priméru 344 dni, coz je 11,3 mésice a bfezost Ize rozd¢lit na trimestry, obdobné jak
tomu je v huméanni mediciné (Tonekaboni et al., 2020). Porod ov§em miiZze probéhnout cca. 20
dni pfed i po vySe zminéném pruméru a bude mozné jej brat za fyziologicky (Davies Morel et
al., 2002).

Vyvoj jedince v prenatadlnim obdobi 1ze déle délit na embryogenezi, fetogenezi a obdobi
perinatalni. BéZzné se také setkavame s oznacenim embryonalni a fetalni obdobi (Moore et al.,
2018).

Jak bylo zminéno vySe, ontogeneze a embryonalni vyvoj zacinaji pii oplozeni, a to
splynutim sam¢i a sami¢i gamety, tedy spermie a vajicka ve vejcovodu v matefském organismu.
Z haploidni spermie a vajicka se timto stavd diploidni zygota. Ta nasledné prochazi sérii
mitotickych déleni, pro tento dé&j lze také pouzit oznaceni ryhovani, a takto vzniklé bunky
nazyvame blastomery (Moore et al., 2018). Doba déleni je druhové rozdilna a u klisny se
dvoubunécné embryo objevi jeden den po ovulaci.

Kulovity utvar slozeny z Sestnacti blastomer nazyvame morula. V tomto stavu vstupuje
do délohy u koni asi Sest dni po ovulaci (Allen & Wilsher, 2009). Tvofi ji bunky trofoblastu a
embryoblastu. Déle se v morule po¢ina tvofit dutina naplnéna tekutinou nazyvana blastocel a z
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moruly se timto stava blastocysta. Trofoblast se nachézi na povrchu a pozdéji davaji vznik
placenté¢ a plodovym obalim. Vnitini bunky se nazyvaji embryoblast a vyviji se z nich
zarodecny terCik, zvan také zarodecny disk. Expanze blastocelu také zapfticinuje ztenCeni a
nasledné prasknuti zony pellucidy, ¢imz vznika volna blastocysta (Sadler, 2018).

U kon¢ dochazi k diferenciaci entodermu na zarode¢ny disk a jeho piesunu na jeden pol
blastocysty kolem devatého dne (Ginther, 2021). Nyni se jedna o disk bilaminarni, jelikozZ ma
dvé vrstvy. Tyto nazyvané epiblast a hypoblast podle jejich orientace. Epiblast naléhd na
trofoblast a hypoblast na blastocel. S postupem ¢asu vytvoii hypoblast zloutkovy vacek a
epiblast amniovou dutinu (Moore et al., 2018).

Koncept se v obdobi po vstupu do délohy ve fazi pozdni moruly ¢i brzké blastocysty
béhem Sestého dne volné pohybuje jejim lumenem, v odpovéd’ na stahy myometria. Tento
pohyb je dilezitym pro signalem, ze probéhlo oplozeni, a tedy prevenci zaniku zlutého téliska
(corpus luteum), které je zasadni pro zachovani biezosti (Swegen, 2021). Je obalen v
mucinézni kapsli z glykoproteini produkované trofoblastem, jejiz ptitomnost je kriticka pro
dalsi vyvoj embrya, jelikoz mu poskytuje ochranu pfed mechanickymi silami pisobicimi na
koncept béhem pohybu a nésledné fixace. Je celkem béZznym jevem, Ze spolu nekoresponduje
vajecnik, ze kterého bylo uvolnéno vajicko, a délozni roh, ve kterém doslo k implantaci embrya.
Faze volného pohybu kon¢i fixaci embrya v ohybu kaudalni ¢asti délozniho rohu Sestnacty den
po ovulaci. Tonus myometria znemozni dal$i pohyb zarodku, ktery se neustale zvétsuje a fixaci
1ze tedy laicky popsat jako zaseknuti se ve ziZzeném prostoru (Ginther, 2021).

V dé€loze zapocina dalsi stadium vyvoje zarodku, jez je charakteristické intenzivnim
délenim a diferenciaci bunék. Nazyvame jej gastrulace a jeji hlavni premisou je vytvoreni tii
zarodeénych listd. Zarodecné listy se nazyvaji ektoderm, endoderm a mezoderm (Moore et al.,
2018).

Z ektodermu vznikaji struktury centralni a periferni nervové soustavy, kiize a jeji
derivaty, dale pak n¢které smyslové organy jako o€i a vnitini ¢ast ucha, pojivova tkan hlavy a
dalsi. Z endodermu se vyviji naptiklad epitelidlni vystylka dychacich cest a traviciho traktu,
bunky zlaz tsticich do téchto soustav (napf. slinivka bfisni). V. mezodermu ma puvod veskeré
kosterni a hladké svalstvo, pojivo, kardiovaskularni systém vcéetné krevnich bunék, organy a
vyvodné cesty reprodukéni soustavy a mimo jiné také vylucovaci soustava. Mezoderm lezi
mezi ektodermem a endodermem po celé jejich ploSe s vyjimkou orofaryngové a kloakalni
membrany a v prub&éhu hlavového vybézku (Sadler, 2018).

Pocatkem gastrulace je zformovani primitivniho prouzku na povrchu epiblastu. Jakmile
se tento prouzek objevi, je moZné zacit se orientovat zdkladnimi anatomickymi sméry, jelikoz
ma primitivni prouzek na svém kranidlnim konci primitivni uzel. Po celé délce primitivniho
prouzku dochézi k proliferaci bun€k epiblastu a jejich invaginaci, ¢imz vznikaji dva zarodecné
listy endoderm a mezoderm. Buiky, které se nepfesunuly za hranu primitivniho prouzku
vytvareji ektoderm a lze tedy fici, Ze epiblast je prekurzorem vSech tii zarode¢nych listh.
Primitivni prouzek se prodluzuje kranidlnim i kaudalnim smérem a s nim i cely zarode¢ného
ter¢ik (Moore et al., 2018).

Z primitivniho uzlu se dale vytvaii hlavovy vybézek, ktery se dale pretvaii ve hibetni
strunu (chordu dorsalis/notochord), kterd pozd¢ji ve vyvoji zanika. Je to ovSem struktura velice
zasadni, jelikoz se kolem ni vyviji patet, napomaha ke zpevnéni embrya a vyznaceni jeho osy.
Dal§im zdsadnim déjem, ktery se odehrava viceméné simultanné se vznikem notochordu, je
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neurulace, neboli vznik nervové trubice. Ektoderm nad hibetni strunou se ztlustuje a vytvari
nervovou ploténku, ta se poté prohlubuje ve strukturu, kterd je nazvana neurélni brazdicka.
Z obou jejich stran se zvedaji neuralni valy, které se postupem casu nad brazdickou uzaviou a
timto vznikne nervova trubice. Valy jsou nejvice prominentni v kranialni oblasti a lze jejich
pritomnosti oznacit pocatek vyvoje mozku. Pti splyvani valii vznika jesté jedna zasadni
struktura, neuralni lista (Sadler, 2018). Ta se diferencuje z ektodermu, ktery nesplynul s valy
ani s neuralni trubici a nejprve se nachazi nad nervovou trubici jako jedna struktura, nasledné
ovSem migruje ventralné a rozdéli se na pravou a levou gangliovou listu. Tyto davaji vzniknout
spinalnim gangliim, autonomnim gangliim, ¢aste¢né nékterym hlavovym nervim (V, VII, IX,
X), buitkdm obaltt mozkovych, také pigmentovym buiikam a jinym (Sadler, 2018).

Buniky primitivniho uzlu, které se nestanou soucasti hibetni struny zformuji paraxialni
mezoderm, coz jsou dva valce probihajici po obou stranach nervové trubice a notochordu. Ke
konci tfetiho tydne se za¢ind paraxialni mezoderm diferencovat z valcovitého tvaru v kuboidni
segmenty, které se nazyvaji somity (Ize pouzit i oznaceni prvosegmenty). Prvni se zacinaji
objevovat v okcipitalni krajin€ a nasledné je mozné pozorovat jejich pfitomnost kaudalngji.
Vyviji se i télni dutina embrya, ktera se nazyva coelom. S postupem gravidity se dale rozdéli.
Také zapoc¢ina vyvoj primordialniho kardiovaskularniho systému (Moore et al., 2018).

Nyni za¢ind obdobi, kdy je embryo nejvice citlivé vici teratogenim. Embryo totiz
vstupuje z faze ristu do faze morfogeneze, kdy z prvozakladu organd a tkani zacinaji vznikat
struktury, které se stanou jejich definitivni formou. Toto obdobi Ize oznacit jako morfogeneze,
zjednoduSené lze fici, ze embryo se v této fazi postupné zac¢ind podobat své dospélé verzi
(Sadler, 2018).

Od fixace embrya je typickym znakem embryi Celedi konovitych je dlouhodobé
perzistujici Zloutkovy vacek, ktery je zasadni pro jeho vyzivu béhem prvnich tii az ¢tyt tydnd
(Sharp, 2000). Jelikoz k nidaci neboli zahnizdéni ¢i implantaci dochazi u koni nejpozdéji ze
vSech hospodaiskych zvitat, a to az kolem Ctyficatého dne. V tomto obdobi se stejné rapidné
vyviji soubézné se zarodkem jeho obaly, které v budoucnu zajisti tizkou komunikaci
s matefskym organismem (Allen & Wilsher, 2009).

Prvnim z téchto obalt je amnion, ktery obklopuje zarodek nejtésnéji. Jeho vyvoj zacina
jesté ve fazi gastruly soucasné s chorionem. Produkuje amniovou tekutinu, diky ¢emuz se
zarodek v budoucnu postupné vzdaluje od Zloutkového vacku. Chorion vznika z trofoblastu a
je vngjsim obalem, je spojen s amnionem, ale neni v pfimém kontaktu se zarodkem. Klky
rozmisténé po celém povrchu choria vristaji postupné od 35 dne do endometria, tim vznika
kolem 40 dne difuzni placenta. Chorion mé tendence zvétSovat svoji plochu a maximalni
velikosti dosahne kole 150 dne biezosti (Allen & Wilsher, 2009).

Alantois je vychlipenina stfeva embrya skrz pupek do mimotélni dutiny. U koné alantois
srustd s chorionem, vznik4 alantochorion, ve kterém se hromadi embryonalni mo¢. Skrz
alantochorion je zajiStén placentalni krevni obéh, jelikoZ pupecni tepny a Zily vystupuji z téla
embrya skrz stejné misto, jako alantois. Pozd¢ji zde dochazi k vyvoji pupecniku (Allen &
Wilsher, 2009).

Implantaci embrya je u koné¢ skoro dokoncena organogeneze a Franciolli et al. (2011)
jej od této chvile nazyvaji fetus ¢ili plod.
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3.3 Vybrané vrozené vyvojové vady koni

Dle situa¢ni vyhledové zpravy Ministerstva zemédélstvi z roku 2020 se podet koni v CR
neustale zvySuje. Na konci roku 2014 byl celkovy pocet koni 82 105, na konci roku 2019 se
toto Cislo zvysilo o 12 801 kust na 94 906 jedincti. Lze tedy fici, ze chov koni je u nés stale
vice popularnim (Kucerova, 2020).

Nejrozsitengjsi jsou koné€ bez plemenné ptislusnosti, kteti tvoii 30,2 % z celkového poctu
koni. Po konich bez plemenné piisluSnosti nasleduje cesky teplokrevnik, dale anglicky
plnokrevnik, slovensky teplokrevnik, vel§skd plemena typu pony a kob a nasledné Quarter
Horse. Kon¢ plemene Quarter Horse byli na konci roku 2019 v poctu 2 564 jedincii a spolu s
plemenem Paint Horse (1811 kust ke konci roku 2019) svym poctem pievySuji vétSinu
ostatnich plemen, jako napiiklad i starokladrubské kong, kte¥i mohou vyvolavat dojem pro CR

Bohuzel pro chovatele nese chov nékterych atraktivnich plemen, jako jsou vySe zminény
Quarter Horse, Paint Horse ¢i frisky kan jistd rizika v podob€ geneticky podminénych
vrozenych onemocnéni, kterymi jsou bohuzel zatizenéjsSi nez kon€ ostatni plemenné
piislusnosti (Tryon et al., 2007; Ducro et al., 2015).

Kongenitalni defekty postihuji az 5 % populace. Tento udaj ovsem muze byt velmi
zkresleny, jelikoz zalezi na konkrétnim plemeni a také mnoho vrozenych vad kon¢i abortem
Vv raném stadiu bfezosti, kdy ani nemusi byt zcela patrnd a tedy nahlaSena. Nezavisle na
plemenné pfislusnosti jsou u koni nejrozsifenéj$imi vrozenymi vyvojovymi vadami sestupné
kryptorchismus, kyla pupeéni a tfiselna a flexni deformity koncetin (Hamori, 1983).

V nasledujici ¢asti prace budou popsany klinické piiznaky, etiologie, diagnostické
metody, moznosti 1é¢by a prevence konkrétnich vrozenych vad.

3.3.1 Kryptorchismus

Kryptorchismus je nejcastéj$i nonletalni vyvojovou vadou koni. Postihuje 2—8 % zivé
narozenych hiebcti. Postizeny jedinec nema v Sourku pfitomna varlata a oznacuje se slovem
kryptorchid. Cast&ji se vyskytuje u pozdnich plemen a miiZe se vyskytovat samostatné nebo
jako soucast komplexnéjsi vyvojové vady (Raudsepp, 2020).

U kon¢ je sestup varlat zahajen béhem prenatalniho vyvoje, dokoncen vsak fyziologicky
muze byt az béhem prvniho mésice zivota. Vada miize byt unilateralni nebo bilateralni a dale
je mozné ji délit dle mista, kde se varlata nachazi. Povrchovy tfiselny kryptorchismus, hluboky
tiiselny  kryptorchismus, neuplny abdominalni Kkryptorchismus a uplny abdominalni
kryptorchismus (Braxmaier et Litzke, 2005).

Veterinat diagnostikuje kryptorchismus pomoci palpace ¢i transkutanni sonografie,
(Braxmaier et Litzke, 2005). U hiebce s touto diagndzou je vysoce pravdépodobné snizeni
plodnosti, ale neni to podminkou. Nicmén¢ je doporucena kastrace v ramci prevence nadort,
které jsou zde castéj$Si nez u nepostizenych jedinc. Kvili pravdépodobnosti castec¢né
dédicného zaloZeni této vady je doporuceno vyvarovat se pouziti hiebce jako plemenika,
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ackoliv konkrétni zodpovédna mutace nebyla nalezena, a proto nejsou k dispozici zadné testy
(Raudsepp, 2020).

3.3.2 Pupecni a triselna kyla

Hernie nebo také kyla je obecné oznaceni stavu, kdy dojde Kk patologickému ptesunu
organu nebo organi z jejich piivodniho mista skrz t€lni sténu otvorem ven. Kyly lze rozd¢lit
podle toho, kde je lokalizovan otvor. Ve veterinarni medicin€ jsou to nasledujici: abdominalni
(bfisni), diafragmatickd (brani¢ni), incizionalni (pooperacni), inguino-skrotalni (tfiselno-
Sourkova) a umbilikalni (pupecni). U kazdé kyly 1ze dale identifikovat tii hlavni soucéasti, t€émi
jsou samotny obsah kyly, kylni vak a kylni branka (Stick, 2006).

3.3.2.1 Pupecni kyla

Kongenitalni pupeéni kyla je hlasena az u 2 % hiibat. Sklada se z kylniho vaku
tvofen¢ho pobfisnici, bfiSni povazkou, zvenci krytého kizi. Kylni branka se nachéazi v
zeslabené oblasti linea alba na pfimém bfiSnim svalu, kde se nezformovala pupecni jizva.
Obsah kongenitalni pupe¢ni kyly je vétsinou illeum a omentum, vyjimecnéji coecum (Werner,
2015).

U vétSina hernii s primérem do 2 cm dojde ke spontannimu zhojeni a je tieba pouze
kontrola a manualni navraceni jejich obsahu do télni dutiny tlakem. Hernie do 4 cm v praméru
jiz mohou byt rizikovéjsi kvili moznosti inkarcerace neboli uskfinuti jejich obsahu. To by
mohlo mit za nasledek ischemii a ndslednou nekrézu postizenych orgdnii a byl by jiz na misté
chirurgicky zékrok. Bez komplikaci jsou pouZity svorky ¢i pasy pro navraceni obsahu kyly a
zmirnéni tlaku na tkan, ktera tak méa moznost se zhojit a zpevnit. Komplikaci miize byt kromé
inkarcerace i zanét pobiisnice ¢i eviscerace, proto je nutné hi'ib¢ s hernii sledovat. Nejcastéjsimi
ptiznaky zhorSeni stavu jsou otok, zvétSeni kyly a bolestivost nékdy ptipominajici stav podobny
kolice. V krajnich piipadech muze veterinat indikovat jako nejlepsi feSeni chirurgicky zakrok
Vv celkové anestezii, pokud je hiib¢ alespon Sestimési¢ni. Rekonvalescence trva ptiblizné mésic
a chovatel musi béhem 1é¢eni pooperacni rany zajistit klidovy rezim v boxe a vénovat hiibéti
zvys$enou pozornost, aby mohl v¢as jednat, pokud by doslo ke komplikacim (Werner, 2015).

3.3.2.2 Triselna kyla

Ttiselna, jinak nazvana inguinalni kyla, je v literatufe popisovana jako stav, kdy se ¢ast
stieva protlaci skrz trhlinu v pobfisnici, nebo trhlinu v tunice vaginalis ¢i pfi povoleni svalstva
tiiselného prstence. Vyboulena tkan se mize nachazet pouze Vv tfiselné oblasti, nebo mtize dojit
k postupu az do Sourku, kdy uz se hernie oznacuje za skrotalni a ne inguinalni. Da se ovSem
fici, ze Sourkova kyla je eskalovany piipad kyly tfiselné (Stick, 2006). Ttiselna kyla mize byt
unilateralni 1 bilateralni zalezitosti, Werner (2015) ovSem uvadi, Ze Castéji se vyskytuje na levé
stran€. V kazdém ptipad¢ této vady hrozi inkarcerace stieva, nejéastéji illea nebo jejuna (Stick,
2006).
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U ziskané hernie existuje moznost spontanni reponace jejiho obsahu a dojde tedy
k vyfeSeni stavu bez zasahu veterinafe ¢i chovatele. Bohuzel u kongenitalni tfiselné kyly je
nutny chirurgicky zakrok, kdy dojde k pfistupu ke kyle skrz fez v tfiselné oblasti, k navraceni
obsahu kyly do dutiny bfiSni a pfipadnému uzavieni trhlin nebo zkraceni povolenych svali
tiiselného prstence (Werner, 2015).

Diagnéza je pomérné piimocara, nejcastéji je pozorovano vybouleni mékké tkané
v bfisni nebo tfiselné krajin€. V piipadé bez komplikaci hiibé nevykazuje zadné znamky
diskomfortu. Pokud chovatel pozoruje projevy bolesti podobné kolice, zvétseni kyly nebo jeji
horkost pfi doteku, jedna se o veterinarni pohotovost a je nutny okamzity chirurgicky zékrok
(Werner, 2015).

Pokud je tfiselnd hernie feSena hned po jejim nalezeni, je dalsi zivot koné zcela
nepoznamenan touto vadou. Je mozné jej vyuzivat ke sportu a rekreaci, plemenitba neni
doporucena, jelikoz existuje podezieni na genetické zalozeni této vady. Dalsi piekazkou
chovného zaméru je také fakt, ze pti Sourkové hernii mize dojit k utlaceni jednoho nebo obou
varlat a K jejich poskozeni. V tomto piipad¢ je doporucena kastrace jako prevence dalSich
patologickych stavi (Werner, 2015).

3.3.3 Flexni deformity koncetin

Kongenitalni deformity koncetin se 1iSi od ziskanych tim, Ze jsou pfitomny jiz pii
narozeni. Jejich etiologie je malo prozkoumanou oblasti, a ackoliv se piedpoklada
multifaktorialni povaha zalozeni téchto defektd, ultimatni pfi¢ina je neznama. V nékterych
konkrétnich ptipadech pada podezieni na Spatnou polohu plodu v déloze. U dalSich je moznou
pfi¢inou nakaZeni biezi klisny virem koniské chiipky ¢i herpesvirem. MoZnymi teratogeny jsou
nespravné podané veterinarni preparaty, hnojeni pastvy ¢i pfekrmovani klisny vedouci
Kk obezité (Hunt, 2011).

Tyto vady casto postihuji obé pfedni koncetiny, které jsou vychylené ve své sagitalni
roviné. Konkrétnimi formami jsou hyperflexe a hyperextenze v oblasti konkrétniho kloubniho
spojeni. Nejéastéji je postizen kopytni nebo spénkovy kloub, vzacnéji karpus (Auer, 2006).

Konstantni hyperflexe koncetin u hiibat je ¢asto souhrnné oznacovana jako kontrakce
Slach. Tim by se dalo dojit k zdvéru, ze u vSech postizenych jedinci jsou $lachy konstantné
napjaty. Ve vétSiné piipadi je to ale zplisobeno tim, ze je Slacha zkracend anatomicky vuci
zbytku téla. Diagnozu neni téZké stanovit, jelikoZ hiibé s kontrakéni deformitou ma typicky
hyperextenzni a vyraznéji nepostihuji Zadné konkrétni plemeno (Auer, 2006).

Hyperextenzi v kopytnim a spénkovém kloubu Ize obecné piisoudit povolenym
ohybaclim koncetiny. Pokud jsou mirné a hiibé neni nuceno doslapovat na meékkou tkan kloubu
misto na kopyto, je vysoka pravdépodobnost ze se pfirozenym pohybem a ristem hiibéte upravi
tato vrozena vada sama bez dlouhodobych nasledku. Pro posileni svald konéetin je jako idealni
doporuceno asistované plavani, kdy hiibé zapojuje svaly, ale nevyviji tlak na mékké tkan¢ a
pohyb je tedy bezbolestny (Auer, 2006).

Lécba flexnich deformit koncetin se odviji od jejich zdvaznosti. Nejmirnéjsi se do dvou
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fyzioterapii, kdy chovatel manualn¢ koncetiny natahuje kazdych 6 hodin po dobu 15 minut.
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DalS§imi moznostmi je aplikace elastickych obvazli ¢i banddzi pro fixovani koncetiny ve
fyziologické poloze. Lze vyuzit sluzeb firem, které se specializuji na vyrobu polohovatelnych
dlah. Dulezité jsou v tomto piipad¢ i ¢asné a pravidelné korektury kopyt, taktéz i veterinarni
dohled po celou dobu 1é¢by. Tyto metody jsou aplikovatelné i na tézké stupné flexnich deformit.
Obvazy v téchto piipadech slouZzi jako prevence odirani a pfehnaného tlaku na mékké tkané
dotykajici se zemé¢, jelikoz by se tento stav mohl vyvinout v zZivot ohrozujici nekrozu.
V krajnich ptipadech je nutny chirurgicky zékrok. Pokud hiibé vykazuje bolesti, je na misté
podavani analgetik dle doporuc¢eni veterinatre (Hunt, 2011).

Obecnym pravidlem je, ze pokud hiibé po porodu samo vstane a pokousi se samo
fungovat, je vysoce pravdépodobné ze se zotavi bez nasledkt. Pokud jedinec nevstava ¢i neni
schopen samostatné stat pro pfijeti potravy, je nutna asistence chovatele, jelikoZ ingesce
kolostra v co nejkratsi dobé po narozeni je zasadni pro prevenci komplikaci zasahujicich dalsi
organové¢ soustavy. Hiibata, u kterych dojde k navraceni koncetin do fyziologické polohy do
dvou tydnl v€ku nebudou mit z4dné trvalé nasledky a nebude tak ovlivnéna jejich budouci
sportovni kariéra. Progndza se zhorSuje, pokud jsou deformity pfitomny na proximalnich
kloubech. Pokud jsou deformity koncetin spojeny i s deformitami péatefe, je nejhuménnéj$im
feSenim a prevenci utrpeni mladéte eutanazie (Hunt, 2011).

3.3.4 Dwarfismus

Dwarfismus je extrémni forma abnormalniho vyvoje jedince, charakteristicka hlavné
zpomalenim rustu koncetin a trupu, které tsti v celkovou zakrslost jedince. Toto je zpisobeno
naruSenim procesu osifikace ristovych plotének dlouhych kosti (Boegheim et al., 2017).
PostiZeni jedinci maji v primeéru o 25 % kratsi pfedni a zadni koncetiny a jejich véha je oproti
normalnimu jedinci sniZzena na 50 %, ultimatné je ale jejich vzhled ur€en interakci jejich
konkrétniho genotypu s vnéjSim prostfedim. Dwarfismus u friskych koni je typicky
neproporciondlni, jelikoZ béhem postnatalniho vyvoje jedince dochazi k rychlejSimu ristu
hlavy a hibetu oproti vyrazné zpomalenému rustu koncetin a zeber. Tyto obtize mohou byt dale
komplikovany jistou volnosti §lach, ktera je bézna u vSech koni Cerstvé po porodu, ale pti
standardné probihajicim vyvoji postupné mizi. U zakrslych friskych koni jsou s postupem casu
Slachy stale volnéjsi, coz usti v abnormality chlize, nestandardni rotaci koncetin a mimo jiné i
hyperextenzi spének (Back et al., 2008).

Autozomalné recesivni formu dwarfismu zpiisobuje bodova mutace genu BAGALTY7,
zachovani plemene friského kon¢ v minulosti. Tento gen se nachazi na kratkém (p) raménku
14. chromozomu. Jedna se o vyznam ménici mutaci, kdy dojde k tranzici nukleotidu C na T,
jejimz nésledkem je zména smyslu kodonu. Pivodni kodon kddoval aminokyselinu arginin,
mutovany ovSem koduje aminokyselinu lysin. Tato zaména zpusobuje predCasny sestiih, coz
nadale piispiva k nestandardni expresi tohoto genu (Leegwater et al., 2017).

Pokud nedojde k samovolnému abortu béhem rané biezosti, je moZné jedinci
postizenému dwarfismem zajistit relativn€ normalni zivot a neni nutna eutanazie. Dilezity je
veterinarni dohled, adekvatni Uprava managementu a tlumeni individudlnich negativnich
ptiznakl (Back et al., 2008).

21



V idealnim ptipad¢ by bylo nejlepsi prevenci narozeni jedincii postizenych dwarfismem
vyfazeni vSech heterozygotl (tedy asymptomatickych ptfenaSecti) z chovu. Toto je ovsem
vzhledem Kk zna¢né omezenym genovym zdrojim plemene nemozné. Souc¢asnym postupem je
identifikace heterozygotii pomoci PCR testii a vyuziti informaci celogenomového sekvenovani
a zabranéni k¥izeni dvou heterozygoti a také vyfazeni postizenych jedinci z reprodukce
(Boegheim et al., 2017).

3.3.5 Hydrocefalus

Hydrocefalus je oznafeni pro hromadéni mozkomisniho moku (alternativné
cerebrospinalni tekutiny) v mozkovych komorach a v subarachnoidalnim prostoru (prostor
mezi mekkou plenou lebecni neboli také omozecnici a pavucnici). Divodem pro kumulaci
mize byt nadprodukce mozkomis$niho moku, snizené schopnost jeho resorpce ¢i obstrukce,
ktera zabranuje jeho proudéni (Ferris et al., 2011).

Hydrocefalus mize byt vnitini nebo vnéjsi. U vnéjsiho dochazi k deformaci a zvétSeni
lebky do tvaru domu, v extrémnich pripadech tak mize hydrocefalus ohrozit i rodici matku a
je nutny veterinarni zékrok. U vnitiniho hydrocefalu neni patrna zadna abnormalita bez pouziti
zobrazovacich metod. Nicméné¢ ma tlak hromadiciho se mozkomisniho moku devastujici
Gi¢inky na mozkovou tkai a nervovou &innost. Castym piiznakem u Zivé narozenych htibat je
Silhani, Spatnd koordinace pohybl a nepfiméiené reakce na podnéty okoli. Kongenitdlni
spojen hlavné s Dandy-Walker syndromem (Schmidt et Ondreka, 2019).

Jednou z variant vzniku hydrocefalu je letalni vrozena vyvojova vada, jejiz vyskyt je
napadné vyssi v populaci friskych koni neZ u ostatnich plemen. Postihuje hiibata bez ohledu na
pohlavi. Pokud nedojde k samovolnému potratu, rodi se hiibé mrtvé, nebo ve stavu, kdy je
nejhumanné;jsim postupem eutanazie (Edwards et Finno, 2020).

Pti¢inou vzniku vrozeného hydrocefalu u friskych koni je nesmyslnd bodova mutace
genu B3GALNT2, nachézejiciho se na 1. chromozomu. Zdména nukleotidu C za T méni
vyznam kodonu CAG kodujiciho aminokyselinu glutamin na stop kodon TAG a sekvence je
jim pfed¢asné ukonéena. Autozomalné recesivni (Ducro et al., 2015).

Hydrocefalus se miize vyskytnout i u jinych plemen, naptiklad u Quarter Horse ¢i
miniaturnich koni, ale jeho pficina je v téchto pfipadech neznama (Ferris et al., 2011).

Ztratam v populaci frisk€ého koné€ zpisobenym vrozenym hydrocefalem by bylo mozné
zcela zabranit aplikaci celoploSnych DNA testii jako podminky pro zafazeni koné€ do plemenné
knihy (Ducro et al., 2015).

3.3.6 HERDA

Hereditary equine regional dermal asthenia, ¢esky hereditarni regionalni dermalni
astenie koni, zkracen¢ také HERDA nebo alternativné hyperelastosis cutis, je autozomalné
recesivni dédicné onemocnéni, nejcastéji postihujici populaci plemene American Quarter
Horse, kde je odhad jejich ptenasecu az 6,5 % (Tryon et al., 2007).
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HERDA je degenerativni kozni choroba, ktera se vyznacuje tenkou a kiehkou kiizi ktera
ma tendenci se trhat a tvofit Spatné se hojici léze. V rané fazi je pokozka jen volna a visici,
ovSem se zvySujicim se vékem zvifete se stav zhorSuje. Seromy, hematomy a jizveni jsou
dalsimi z klinickych ptiznaki. Nejcastéji se objevuji na linii zad, krku a na distalnich ¢astech
koncCetin, tedy na typicky nejnamahangjSich mistech klze, nejpozdéji v roce a pul véku.
Bolestivost a zdlouhavé hojeni ran zabraiuje chovateli kon¢ aktivné vyuzivat pro jakékoliv
jezdecké aktivity, jelikoZ by to bylo zcela nekompatibilni se zachovanim welfare zvitete (Tryon
et al., 2007).

Podobnymi klinickymi pfiznaky trpi lidsti pacienti s diagnézou Ehlers—Danlosova syndromu,
zkratkou EDS (Tryon et al., 2007).

Porovnanim DNA zdravych a nemocnych koni bylo zjisténo, ze mutace zodpovédna za
tuto chorobu se nachdzi na 1. chromozomu na genu PPIB, ktery koduje enzym pro tvorbu
kolagenu. Pfi této bodové smysl ménici mutaci dojde k tranzici purinového nukleotidu G na
purinovy nukleotid A. Také byla objevena vysoké shodnost na mikrosatelitech u nemocnych
kooni, coz odkazuje na ptibuzenskou plemenitbu a je pravdépodobné Ze tato mutace mohla
vzniknout jako nasledek inbredni deprese v populaci Quarter Horse (Tryon et al., 2007).

Mutaci Ize vysledovat k hiebci Poco Bueno, ktery vykazoval vyjimec¢nou vykonnost a
byl tedy velmi vyhleddvanym plemenikem, ktery za svij zivot zplodil 405 potomku
registrovanych American Quarter Horse Association (AQHA). 50 % téchto dcer a synii byli
prenaseci. Od roku 2015 je povinné DNA testovani pro vSechny hiebce, jejichz chovatelé je
chtéji registrovat pod AQHA. Timto je moZné sestavovat rodi¢ovské pary z koni, kteti nenesou
ani jednu mutovanou alelu anebo sparovat ptenasece se zdravym jedincem. Ani jedno z téchto
spojeni nepiinese chovateli hiibé postizené HERDA (Rashmir-Raven, 2013).

Konim postizenym HERDA je moZné poskytnout pouze paliativni péci a upravit jejich
management tak, aby trpé€li co nejméné, na tuto nemoc neexistuje 1€k. Kvili progresivné se
zhorSujicimu stavu je ve vétSiné pokrocilych piipadii doporucena eutanazie jako jediny
humanni postup (Rashmir-Raven, 2013).

3.3.7 OLWS

Overo lethal white syndrome, Cesky letalni syndrom bilych overo htibat, zkratkou
OLWS, je autozomalné¢ dominantni dédicné onemocnéni, které postihuje s 25%
pravdépodobnosti potomstvo dvou rodict se zbarvenim overo. Nejrozsifenéjsi je v populaci
American Paint Horse, American Miniature Horse a Quarter Horse. Alternativné by se tato
vrozena vada dala oznacit slovnim spojenim intestinalni aganglionosa (Santschi et al., 1998).

Postizené hiibé se rodi zcela nebo z vétSiny bilé a s modryma o¢ima. Biezost a porod
probihaji standardné. Hiibata se po porodu pokouseji vstavat a sat od matky a jevi se aZ na
netypické zbarveni zcela v poradku. Prvnim varovnym znakem je, ze nedojde k vylouceni
smolky. Po nékolika hodinach, vétSinou do 18 hodin po porodu, ovSem zacinaji hiibata
zrychlené dychani a tep. V ramci veterindrni intervence Ize podat preparaty k tlumeni bolesti a
podpofe odchodu smolky, kdy dojde k doasnému zlepSeni stavu, hiibé ale nakonec hyne
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nejdéle nékolik dni po porodu z diivodu neprichodnosti stieva, a proto je doporucena eutanazie
jako nejhumanngjsi ptistup (Santschi et al., 1998).

Nepruichodnost stieva a absence pigmentu jsou spolu dva zdanlivé zcela nesouvisejici
znaky, testy DNA vsak odhalily jako ptivodce mutaci na genu EDNRB nachazejicim se na 17
chromozomu. Melanin je pigment produkovany bunikami nazyvanymi melanocyty, jejichz
prekurzorovymi buinikami jsou melanoblasty. Melanoblasty vznikaji béhem embryonalniho
vyvoje, stejné jako ganglia autonomniho nervového systému, které inervuji travici trakt,
Z neuralni listy. Pfi mutaci genu EDNRB dojde v kodonu ATC, ktery koéduje izoleucin,
K transverzi pyrimidinovych nukleotidii T a C na nukleotidy A a G, tedy purinové. Kodon
upraveny mutaci nyni v podobé AAG koduje aminokyselinu lysin, coz ve vysledku méni funkci
a strukturu vysledného produktu a zpusobuje letalni vrozenou vyvojovou vadu. Absence
intestinalnich ganglii totiz znamena, Ze stievo neni vilbec inervovano (Santschi et al., 1998).

Obdoba OLWS je pozorovana u lidi, zde je znama jako Hirschprungova choroba a
postihuje v priméru jednoho ¢lovéka z péti tisic. Absence ganglii zasahuje jen uréity Gsek
stteva, u kazdého individudlniho pfipadu jinak dlouhy. Diky tomu je tato vada feSitelna
chirurgickym zékrokem, ktery neinervovanou ¢ast odstrani. Pokusy o tento zakrok u koné byly
zatim neuspésné (Santschi et al., 1998).

Prevenci narozeni nemocnych hiibat je vyhybani se sestavovani rodi¢ovskych pari
tvotenych dvéma jedinci zbarveni frame overo a genetické testy koni pted zafazenim do chovu
(Santschi et al., 1998).

3.3.8 HYPP

HYPP (anglicky Hyperkalemic Periodic Paralysis), ¢esky hyperkalemicka periodicka

paralyza je dominantné autosomalné dédi€né onemocnéni, které postihuje hlavné plemena
Quarter Horse, American Paint Horse a Appaloosa. Puvod této vrozené vady Ize
ptisoudit hiebci plemene Quarter Horse jménem Impressive, ktery disponoval velmi zadoucimi
vlastnostmi pro halterové discipliny. V pivodu kazdého postizeného koné je mozZné jej
vysledovat jako piedka (Naylor, 1997).
Ptiznaky se vyskytuji u vSech koni nesoucich dominantni alelu, existuji ale rozdily mezi
dominantnimi homozygoty a heterozygoty. Heterozygoti mohou byt cely zivot zcela
asymptomatiéti, mohou ale vykazovat Sirokou skalu priznaki. Nejcastéji u nich zachvat zacina
zaSkuby v obli¢ejovém svalstvu zaménitelnymi s reakci na obtiZzny hmyz, které mohou piejit
Vv intenzivni dlouhodoby ties (Naylor, 1997). Pokrocilejsi stadium zachvatu je typicka
hyperventilace, poceni, zaSkuby piicné pruhovaného svalstva, prolaps tietiho vicka, v krajnich
ptipadech kolika ¢i celkova slabost. Neékterym konim mohou téct sliny nebo pénit huba, I1ze
také pozorovat zblednuti sliznic jako nasledek hypoxie zplsobené kieci do mezizeberniho
svalstva. Ttes je nejpatrnéjsi na bocich a krku. Pokud je zachvat silny, koné¢ mohou ztracet
rovnovahu, motat se, mohou se jim podlomit zadni koncetiny ¢i mohou zcela zkolabovat a
nasledn¢ budou neschopni znovu vstat. V krajni situaci mtize dojit k aplné paralyze svalstva
hornich dychacich cest a k nahlému umrti. V tomto ptipad¢ je jedinou pomoci tracheostomie.
Zachvaty mohou mit trvani v fadu n€kolika minut az jedné hodiny a mohou kdykoliv spontanné
ustat (Valberg, 2018).
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U homozygotnich koni mize dochézet ke stejnym ptiznakiim jako u heterozygott s tim
rozdilem, Ze jsou zachvaty ast&jsi a 1épe pozorovatelngjsi jiz od narozeni. Cast&ji dochézi ke
slinéni, disfunkci svali jazyka, hrtanu, hltanu a také k problémim s polykanim stravy a u
sajicich hiibat muze dochazet k vytékani mléka z nozder (Naylor, 1997).

Vrozena vada je zplisobena smysl ménici bodovou mutaci na genu SCN4A, ktery koduje
alfa podjednotku sodného kanalku pottebnou k jeho spravné funkci. Pyrimidinovy nukleotid C
transverzuje na purinovy nukleotid G. Kodon misto aminokyseliny fenylalanin nyni koduje
aminokyselinu leucin (Naylor, 1997).

Za fyziologického stavu je koncentrace sodiku mimo buiku vysSi nez uvnité a
koncentrace drasliku je naopak vyssi uvniti buniky a niz§i mimo ni. Tok iontl skrz kanalky poté
pomaha udrzovat homeostazu. U koni je fyziologicky membranovy potencidl — 70mV, u
jedinct postizenych HYPP je to — 55mV, takze u nich snadnéji dojde k dosazeni prahové
hodnoty a kontrakci. Zménou funkce sodno-draselné pumpy také dochazi k hromadéni sodiku
uvniti bunék a vyplavovani drasliku vn€, ¢imz je bunééna membrana trvale depolarizovana,
ztraci schopnost elektrické vzrusivosti a dochazi k paralyze (Naylor, 1997).

Pro koné trpici HYPP je dulezity management, kterym je mozné zachvaty omezit.
Kazdy ¢lovek, ktery prijde do kontaktu s postizenym koném, musi byt obezndmen s existenci
a prubéhem zachvatii, aby se mohl adekvatn¢ zachovat v pfipadé, Ze k néjakému dojde.
Dulezité je dodrzovani pravidelného rezimu, koni by méla byt podavané krmivo s maximalnim
obsahem drasliku do 1,1% vahy davky (Naylor, 1997). Pastva je pro tyto kon¢ prospésna,
jelikoz dochazi k ptijmu velkého mnoZstvi vody spolu se suSinou. Samoziejmosti je také
adekvatni suplementace mineraly. Dulezity je také pravidelny pohyb odpovidajici moznostem
koné a vyvarovani se stresovym situacim. Jakakoliv zména v krmné dévce nebo V intenzité
vyuziti koné¢ by méla byt provadéna postupné, minimaln€ po dobu dvou tydnt. Pokud jsou
ataky perzistujici, osvédcilo se oralni podavani acetazolamidu (2-3 mg/kg) kazdych osm az
dvanact hodin, nebo hydrochlorothiazidu (0.5-1 mg/kg) kazdych dvanact hodin. Ac¢koliv kazda
z téchto latek funguje jinym zplsobem, ultimatné napomahaji ke zvySenému vylucovani
drasliku ledvinami (Valberg, 2018).

Pokud je chovatel pfitomen a zpozoruje znamky zacinajiciho zachvatu, je doporuc¢eno
koné zlehka lonZovat nebo mu podat jadro nebo sirup s vysokym obsahem fruktdzy, kdy obojim
dojde k vyplaveni inzulinu a regulaci extracelularniho drasliku, nez dorazi veterinai (Valberg,
2018).

Ackoliv se nejednd o nezvladnutelnou chorobu a vétsina koni je i1 pfes ptiznaky schopna
se dozit prumérného véku, usiluje AQHA o vymyceni této choroby tim, Ze nedovoluje registraci
prokazanych dominantnich homozygoti. Chovatelim je doporuceno vyuzit testi DNA pii
sestavovani rodicovskych part, jelikoz zdravy jedinec a pfenaSe€ maji 50 % Sanci na zplozeni
potomka trpiciho HYPP (Naylor, 1997).

3.3.9 GBED

Anglicky Glycogen Branching Enzyme Deficiency, zkracené GBED, ¢esky deficience
glykogen vétvicitho enzymu je letdlni onemocnéni dédéné autozomdlné recesivné hlavné
Vv populacich koni plemen American Quarter Horse a American Paint Horse. Hiibata nesouci
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dvé recesivni mutované alely se rodi bud’ mrtva, nebo jsou potracena nejcastéji béhem tretiho
trimestru. Pokud jsou zivé narozena, neprospivaji a umiraji do osmi tydnt véku (Wagner et al.,
2006).

Ptiznaky u novorozenych hiibat jsou rizné, a pro uplné potvrzeni je tieba provést bud’
PCR analyzu DNA, nebo provést histologické vySetfeni kosterni nebo srde¢ni svaloviny.
Svalovina se obarvi bud’ hematoxylinem a eosinem anebo PAS (Periodic Acid Shiff) reakci.
Timto lze odhalit abnormalni deposity polysacharidl,, coz je jeden z identifikacnich znakt
GBED. Hribata jsou vétSinou slaba, jejich stav se zhorSuje s nastupem hypoglykemického Soku.
Nasleduje zastava dychani a smrt (Wagner et al., 2006).

Zpusobena je bodovou mutaci na genu GBEI, ktery se nachazi na q raménku 26
chromozomu, kdy probéhne transverze pyrimidinového nukleotidu C na purinovy A, kdy
zménény kodon misto tyrosinu koduje nyni signal stop a fetézec je tedy predcasné ukoncen
(Ward et al., 2004). Glykogen je zasadnim zdrojem energie pro svalovinu rostouciho plodu i
nov¢ narozeného hiibéte a je zasadni pro udrzeni homeostdzy a normalniho metabolismu. Tuto
nemoc nelze 1é¢it, a proto je doporu¢ena eutanazie jako nejlepsi feSeni (Wagner et al., 2006).

Proto je dilezité dbat na prevenci poceti jedince nesouciho obé defektni alely. Procento
ptrenasect v populaci se odhaduje na 7 % u American Paint Horse a na 8 % u American Quarter
Horse. Je tedy nejlepsi otestovat kon€, zda nejsou pienaseci, jelikoz pii spojeni dvou prenasect
je Sance 25 % na zplozeni nemocného potomka. Obdobné onemocnéni je znamo i u plemena
norské lesni kocky (Wagner et al., 2006).
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4 Zavér

V této bakalarské praci jsem zpracovala odbornou védeckou literaturu 0 deseti
vrozenych vyvojovych vadach koni, kdy cilem byla ptehledna reSerSe onemocnéni
relevantnich pro chovatele koni v CR. Také bylo nutné zpracovat obecnou resersi
vrozenych vyvojovych vad, dopliujici informace z oblasti genetiky, embryologie,
teratologie a dalSich oblasti pro lepsi srozumitelnost odborného textu v SirSim
kontextu.

U onemocnéni byly vypsdny nejcastéjsi priznaky a u dédiénych vad druhy
pfenosu, aby chovatel mohl v€as rozpoznat pfitomnost onemocnéni a zahajit 1écbu,
nebo jesté 1épe identifikovat prenasece podle ptivodu a nevyuzit jej v chovu.

Jako zasadni vystup prace povazuji nasledujici informace. VétSina vrozenych
vyvojovych vad ma geneticky zaklad nebo je multifaktorialni etiologie. Velka ¢ast
znich je letalni a vykazuje autozomalné recesivni dédi¢nost. Nejrozsitenéjsi jsou
geneticky zaloZzené vrozené vyvojové vady hlavné V populacich trpicich inbredni
depresi nasledkem uzké ptibuzenské plemenitby vyskytujici se v historii plemene.
Hojné se vyskytujici plemena na naSem tzemi trpici témito vadami jsou American
Quarter Horse, American Paint Horse a frisky kan. Nejcastéji vznikne vada bodovou
mutaci na nejméné stabilnim a nejnachylnéjsim nukleotidu C.

Diky postupu diagnostickych metod a jejich vyuzivani chovatelskou vefejnosti
existuje nadéje na vymyceni n€kterych vad, hlavné téch autozomalné recesivné
dédénych. V rliznych organizacich jiz existuji opatfeni, které zabranuji registraci
netestovanych ¢istokrevnych koni. Jelikoz se obdoby vrozenych vyvojovych vad koni
nachazeji také u lidi, spociva potencidl koné Vv jeho vyuziti jako modelového
organismu. Tim by mohlo dojit k uspiSeni vyvoje testii, odhalovani novych mutaci
zodpovédnych za vady ¢i nové metody 1éCby jiz postizenych jedincti.

Nejzasadnéjsi obdobi je prvnich 8 tydnt prenatalniho vyvoje, kdy dochazi k
zakladani vSech orgdnovych soustav a ptisobeni teratogenti ma tedy nejvice devastujici
ucinky. Je tedy dulezité dbat na spravny management biezi klisny. Tedy konkrétné
nepodavat zakazana 1é¢iva, plesnivé krmeni, nehnojit a neoSetfovat pastvy pesticidy,
Vv pfipad€ nékazy infek¢nim virovym onemocnénim kontaktovat veterinafe a mimo
jiné dbat na dobrou kondici zvitete.
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6 Seznam pouzitych zkratek a symboli

A — adenin

AQHA — American Quarter Horse Association
C —cytosin

DNA — deoxyribonukleova kyselina

G — guanin

PCB — polychlorované bifenyly

PCR

S faze — synteticka faze bunécéného cyklu

T — thymin

U — uracil
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