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ABSTRAKT

Cielom prace bolo popisanie ,,gait keeper mutacie na géne DMRT3 u réznych plemien
koni. Tento gén je transkriptnym faktorom exprimovanym v dI6 pododdeleni miechovych
neurdnov, ktory sa vyznamne podiela na pohybe koncatin ukomna a prezentovani
jednotlivych chodov. Ide o nezmyselni mutaciu na nukleotidovej pozicii 22999655 na 23.
chromozoéme, kde sa nachadza jednoduchy jednonukleotidovy polymorfizmus C>A. Tato
nezmyselna mutécia sposobuje predCasny stop kodon DMRT3_Ser301STOP a tak vznika
skrateny transkripcny faktor. Jeho fenotypovym prejavom je schopnost’ prezentovat’ rozne
alternativne chody u velkého mnozstva plemien koni. RozliSujeme tri rdozne genotypy
spojené s touto mutaciou: homozygotny A/A, heterozygotny C/A a divoky typ C/C. Podl'a
frekvencie vyskytu mutantnej alely sa klasifikovali plemena na: mimochodné (>50%),
niektoré mimochodné (<50%), bez schopnosti mimochodu a kone $lachtené pre klusacke

dostihy.

KPucové slova: gén DMRT3, polymorfizmus, pred¢asny stop kodon, dI6, alternativne chody

ABSTRACT

The aim of work was to describe the "gait keeper" mutation in different horse breeds.
Mutation is located on the DMRT3 gene, which is a transcription factor expressed in the d16
subdivision of the spinal cord neurons and takes an essential part in the limbs movement
coordination. Moreover, it has a major effect in the presentation of gaits. On the DMRT3,
there is a nonsense mutation at nucleotide 22999655 position, where there is a single
nucleotide polymorphism C>A. This mutation is caused by a premature stop codon at
DMRT3_Ser301STOP, which gives rise to the truncated transcription factor. Phenotypic
expression is showed in a lot of different types of alternative gaits in a huge number of horse
breeds. There are three genotypes, connected to this mutation: homozygous A/A,
heterozygous C/A and wild-type C/C. The horse breeds were classified according to
frequency of A allele (%) as: gaited (<50%), some gaited (<50%), not gaited - wild type and

horses bred for harness racing.

Keywords: gene DMRT3, polymorphism, premature stop codon, dI6, alternative gaits
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1 UvVoD

Pohyb koni je charakteristicky tym, ze kone maji schopnost’ vyuzivat’ tri rozne chody (krok,
klus acval), pricom kazdy ztychto chodov ma S$pecificky vzorec ukladania koncatin
v zavislosti od rychlosti pohybu. Niektoré plemena koni maji okrem tradi¢nych chodov
schopnost’ vyuzivat aj takzvané alternativne chody, ktoré sa u nich vyvinuli vplyvom
evolu¢ného vyvoja v danych podmienkach prostredia. Typickym prikladom je napr. chod
tolt, ktory sa vyvinul u koni uz v dobe l'adovej, kedy kone museli prekonavat’ zradny,
zl'adovately, mocaristy a zle prechodny terén. Specidlna technika toltu im umoznila opatrné
naslapovanie a preskimavanie terénu, zabraiiovala preboreniu na I'ade a tiez umoznila lep$iu

stabilitu kotia (KAPITZKE, 2008).

Vynimo¢né vlastnosti tychto netradi¢nych chodov objavili uz v 9. storo¢i Vikingovia, ktori
vyuzivali kone stouto schopnostou na dlhé vypravy ato pre ich pohodlnost, vyborna
vytrvalost’ a energeticka nenaro¢nost’. V minulosti boli tieto kone neodmyslite'nou st¢ast'ou
kazdodenného zivota. Slazili hlavne na transport, ale tiez na pracu na poli a hnanie dobytka
(WUTKE, et al., 2016).

Nedavny vyskum, zaoberajuci sa génom DMRT3 ajeho , gait keeper” mutaciou u
islandskych koni a funkciou miechovych neurénov umysi (ANDERSSON et al., 2012)
zistil, ze pred¢asny stop kodon na géne DMRT3 vyznamne ovplyviiuje vzorec ukladania
koncatin u koni. Mutacia ma pozitivny efekt na prezentovanie alternativnych chodov a tiez
na schopnost’ koni, chovanych pre klusacke dostihy, klusat’ vo vysokej rychlosti bez toho,
aby kon presiel do cvalu. Tento gén je exprimovany v dI6 pododdeleni miechovych

neur6nov, ¢o bolo zistené na laboratornych mysiach.

Tento objav odstartoval velké  mnozstvo dalSich nadvdzujicich vyskumov ato
na frekvenciu vyskytu tejto mutacie v genotype koni ako tiez pomere jej vyskytu vo fenotype

u r6znych plemien koni z celého sveta.



2 CIEL PRACE

Ciel'om bakalarskej prace je:

Zhromazdit’ dostupné informéacie o danej problematike.

Spracovat’ najnovsie poznatky z oblasti génu DMRT3, ktory vyznamne ovplyviuje
spdsob pohybu koni. Jeho zdkladna charakteristika, Struktara a lokalizécia u koni.
Popis polymorfyzmov a pri¢inu mutécie sposobujucej alternativne chody, ako tiez

variabilitu tejto mutacie u réznych plemien koni.
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3 LITERARNY PREHLAD

3.1 DMRT3 gén, jeho zakladna charakteristika, Struktura

a lokalizacia u koni

DMRT3 gén, celym menom doublesex and mab-3 related transkription factor 3 sa podiel'a
na ovplyviiovani koordinacie pohybu koncatin u cicavcov. Vo vSeobecnosti by sa dalo
povedat, ze sa podiela na pravolavom striedani koncatin a tiez koordinacii prednych
a zadnych koncatin, ktora je zabezpecena postrannymi miechovymi neurénmi a kontrakciou
svalovych vlakien koncatin (ANDERSSON et al., 2012). DMRT3 je exprimovany vV malej
skupine neurénov lokalizovanych vo ventralnom rohu miechy aokolo centralneho

miechového kanalu, nazyvanych dorzalne interneurony 6 (dI6), (LARHAMMAR, 2014).

3.1.1 DNA sekvencia DMRT3 génu

U zivo¢isneho druhu kén domaci, ,,Equus caballus“, bol gén DMRT3 lokalizovany na 23.
chromozome, V intervale 22987262 — 23000911 pb (pozri Obr. 1) pod lokusom
LOC100147177. Linearna deoxyribonukleova kyselina (DNA) je dlha 13650 pb. Kodujiucu
sekvenciu tvoria dva exoény ato v pozicii 1 — 31 pb a11953 — 13650 pb pre tvorbu
mediatorovej ribonukleovej kyseliny (mRNA) (NCBI).

chr23
22700000 22800000 22900000 23000000 23100000 23200000
— O —— P
KANKT DMRT!  DMRT3 DMRT2

Obr. 1: Lokalizacia DMRT3 na 23. chromozome (ANDERSSON et al., 2012).

Sekvencia DNA pre DMRT3, farebne su vyznacené exony (NCBI):

1 ggggcgctgc aggcgcagct cgacaagcca ggtaagaagt ttccgcgggg cgggcgtcca

61 ggccaggcgc gtgggcgcaa aaacttcgga gctctttgct gcggctctgce ttgagaggcc
121 tggaggcaag gtttcggaag gtgggcctgg ccggggcctt cctcctcaat ccccggcaag
181 ccggttcttt ccgggcagaa gccggccatc agtctggata ccgggcaggt agaagccagg
241 cgcccgtggg aaaggcgcca cgggcgcgcc aaatggctgg actgtgtgtc cggatcccaa
301 gtgccttccce caggttaaac ggggacttat tcgtttcagt ggtaaagaga tcgagacggc
361 accaaattaa aatccgagcg ggcacacaca gcccctgcgc ggcagggctt ttctggcgge

421 gggcttagag ggccttgcat ttggaggttg ggacgggtag ttccaggaaa agcgccaggg

11
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ggaaagattt
tttatgattc
cctgttagaa
ttgctttagg
gtccccaagg
atgatttcaa
atgctaatgt
atagaatgga
agcagaatgt
aatttttaat
aaactataat
aatcttgtag
gaaaaatatt
tgagtggctc
taagattttc
aggtggtttg
ctttctgcac
atgttcaagg
tttcettttt
attttaaacc
gaaacacctg
cttgtgaaag
ttacaaccaa
tgttggccaa
aacccaatag

tttatgtgcc

gattctgtca
ttgcagactg
ctctttttgce
aataacaata
ttgattctaa
cccgccatga
aatgtttaga
tgagttacgt
caaaagatta
ctctgtgtca
cttaaataga
agattagatt
ggaagaggtc
tccttaagtt
cttgatacct
gactatttat
gagaccgaca
agcacttcta
ttctgactgg
atttgtgtgce
ctcgagtgaa
aattaaagaa
ttttgtgttt
taaaacccac
ttgtttcacg
ttaactgcat
tttagattgg
ctttcttatg
ccatcttaat
tgagtgtttc
aaaatatcca
taatatcaga
ctgtatatta
aattagggtg
cattttgtta
aacacgaaca
ttattaaatt
tctgtattta
tactagacac
gaagttttct
cctcgggtgt

gctcaggtgt

tgtcactccc
ctgctctctg
attttatcgt
ttacagaaaa
agactaagca
ctattttagt
ataaaattcc
gttgtgtttc
gttagtatgc
tcttacctaa
tggatgaatg
tataggtaat
caaactaaat
cagcccttte
ccatacatta
ttttgctttt
ttcctgecect
gtgggaggta
gcaatggatg
tttgaaaacg
cagatgagga
aaaagtcccg
taattctgga
cacatttaag
tatgtggtag
tttcatatga
aagtcacttt
gcatatacat
tgagtatcta
tacatcatga
ggtgataagc
tgaaattgat
ggggtaaaaa
tcagtttcaa
gttggcagtt
atttataaag
acgctttatc
tagtagaata
aaaactccag
tggtcaaggt
ggattggggt

acgacactat

gagtccatat
aagaagctat
aagttaaaca
cattcagaac
gacataaatt
tcagtatgaa
ctcccgcgaa
aatgtaaaat
cgtaagcctc
catgatgcct
agtagccagce
ttccctectg
ttttgcagga
tataccagtg
ttaaaccagt
cacaagtttt
gctctacttt
aagataagag
ccccgtectg
acccatcagg
catgacaatc
tgacttttgce
tgtaagatat
tcagaaagat
tctttttaaa
aaaaattctc
tgtgtgtgtt
attttgaagt
ctccttttac
aaaatatgaa
attagaaaca
ttctttctac
tattatcagt
gaagaaagag
tcacatttct
ttcatttagg
actgggctca
atttacagta
ggactgtata
gagaggctag
tctgctcacc

aggtgtgtct
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ggctttagtg
gggaaactaa
actataaaaa
atgagttctt
tgcaaagctg
tatctgttgce
cacaccatgg
ttgaactgca
tcagtggcca
gggcacatcg
tgccattttg
cttcttgaaa
cataggaagt
tcccccaaaa
gttgttaaca
cttctcccte
aggtttttaa
aaatggtgaa
ctggggctcc
gaacagttat
catgtttcaa
actaggaaac
gttttggttt
tttccatttt
tatctgaaat
taaagaaagt
cattttctct
tggtagtatt
ccagcgaaga
attgaagagt
gcagattgta
tttttatcta
taaaatatac
ggtaaagtgt
atatctagaa
aaaaaattta
gaactcaccc
catctcgttt
ttctgccctt
tcctecectte
caaccccccce

cactcattgc

agccacccct
aacataacta
ataagcacaa
tactgaatct
ggatctgtgt
acccacagtc
tctgcccage
cagataactt
agaggcaatg
tgagggcttyg
taagtaccaa
agtgctcctt
gcacagttgce
tattgggccc
actttttaaa
aggaggaaaa
ccattcagtt
aagcacgtct
ctccectgetg
tcagaggtgt
aaggtgtgac
attactctct
tgatcattgg
atatgtcttg
gaatacctgc
tagattttgc
ccttagttaa
attactcata
gtttatttca
gaacatttag
tcactttcaa
gtagtttttg
tcttacttat
tgggtgagta
aggcctttgt
gagatgtaaa
tctataatta
gggtacaaca
cagaaattgc
ccagttttga
ttagcaagac

ttctttagac



8041
8101
8161l
8221
8281
8341
8401
8461
8521
8581
8641
8701
8761
8821
8881
8941
9001
9061
9121
9181
9241
9301
9361
9421
9481
9541
9601
9661
9721
9781
9841
9901
9961
10021
10081
10141
10201
10261
10321
10381
10441
10501

gtcttctatc
gtagatttga
tccattggga
atccaccccce
tagcaggggce
caattgacga
gaaaattggt
ccagttgatt
tggtagatat
ctctgaatca
gacctcaaaa
taaaatggga
tttttagctg
aaggaaatct
ggtaaaacat
ggcattaagt
tcatcacccce
cagcccccca
gaatcataga
gcatccatat
cgcattgtat
tgcttceccce
ttatatttga
tcttatctca
gtatttttct
actcgatact
catagtattt
ttcccaagct
taatacactg
atatgcatgg
ctgtagaaac
ctcaagagat
cttttgcaaa
atatgagtgg
agcagtttac
aaacttgcac
atttattgct
tattagaaaa
atgggaggag
acataatcag
aaacacaggc

tagatcagtt

ttccectttga
ttcctgtgac
gaggctgatc
tgctccctga
aaggggtagc
acaagtgcgc
tcaaaagtgg
gggacagtgt
gtcagattag
ctttcctctg
cattttcctce
tgctgttttt
tacttatgta
caccatctcc
acataacata
acattcacga
agactggaac
ttctactttc
gtatttgtcc
tgtagcatgt
gtacagaccc
ttttggctat
tgcttagcaa
ccaattcact
gccectttttt
gataataata
aaaacattat
ctgttgagca
tcactgtcca
ggtcacgagt
ctttttgttg
gaaagctggg
acaggtcttt
gccgcaaacyg
ttaaaatgga
tgatatagtt
tcatgaagaa
atgttcataa
atgggttttt
gtgtgcccac
caacaggttg

acattggctt

gctcagtgta
atcttgctac
agcccagaac
gaagtaccca
acaaggaaat
atccatgtaa
aatttcgtgt
gtcctttacc
ccagaatatc
gagcctgtag
aaatgtgaaa
aggttcacat
ccttttattt
tgtgttactg
aaattgacta
tgttgtgcaa
cctgtaccca
tgactctgaa
ttttgtgact
gtcagaattt
catttcgtct
agtggacaat
attctgcctg
aagaagttcc
ctctttccct
gataatgaaa
tttatgtcca
gaggccagaa
ctccttttcg
cagaaaaatt
ctgtttttct
tcccgtecta
tgcgcatctc
atccccacgt
aatttgagat
taagaatatt
ccaaagtttt
atgggccgtt
agaagctgct
agagaaggag
tttacaactg

tgagtagaca

aacagtgctg
cttttctcac
ctatggagag
gaagcgcatg
aagagacagg
gattccactg
tgtcagattt
atcttgaaaa
gttccctagt
cgttctgtgg
ctcatccagg
gtctctttta
ccttagaaga
tgtgtcatat
ttttaaccat
ccatcaccac
ttaaacagta
tttttctgtt
ggcttatttc
tattcctttt
gtccgtttat
gctactatga
cctgggtttg
acaagttagg
ctgtatcttg
gccaaaatta
tatttacctg
tccagctgtg
agtgtttaat
tagataggtc
ctttgggagt
gaaagttgca
agagctgtta
ggaaaccttg
aagtgtgaat
tttcagagta
gtttttcaat
gtttcaggct
ttgctgaaat
acaatgaggc
gaccactggg

cagatagtac
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aactctgatg
tttttgacat
agtctggatg
ctgcactgtt
cttttgcagt
tggcctgttg
ataatcctgce
aaaatactac
tccecectgega
acgagtgaat
gtggggaaac
aaaataggta
accagttgtt
ttctetttte
ttttaggggt
tgtccatttc
aggcccegtt
ctaggcactt
acttagtgtg
tgagactgaa
tcactggcgg
acattcatgt
cttttcccece
ggcaggtctt
catatcataa
aataagactg
gggagagtat
tgttcagttc
aatagagtaa
tacctgatta
aaggacaagt
ggagagaata
aagaaagcaa
tattttgcat
tcgtatcaga
tttatttaca
catagttgag
tttaaaatca
ttcagcggcect
gattcaggca
tcatgaataa

ttgttttaga

ttctgaattt
gatctggact
aatcagcacc
catttcacag
ctggggttca
tgcaaaacag
catcctaaat
attgtcgtca
ctgaacttct
ttggttgata
gtttgccttt
agttttgagce
tctcctgett
tttttattgt
acagtgtggt
cagaactttt
cctgcttcect
catataagtg
ttttcaaggt
caataaatat
acacttgggt
acaatgtgtg
tgcacatgcg
atacttcctg
ggatacaaat
tttagagatg
ttgacttgtt
actgccaagc
cagccaagac
gaatgcgaat
accacattaa
cgtcaaattt
agatggcttg
tggaaaaaga
tttatgattg
cttggcacat
atatatcccg
acaacaacaa
ggctatctac
gggccgctga
ttttcatctt

aaggataaaa



10561 atccgattgce
10621 agctttcttc
10681 ataccccttt
10741 tggcaaatct
10801 tatccttaag
10861 tcttgcaccc
10921 tgtgcacttt
10981 agaactcaga
11041 ccctcaagtg
11101 caattatatt
11161 acaagacata
11221 cctgtgggcce
11281 atttggagaa
11341 tgtttatccg
11401 atcttgtatg
11461 acatccttct
11521 aggaagatta
11581 tggccctgag
11641 agcatggctt
11701 gcagaatgtg
11761 acagggtctt
11821 gcttgcacta
11881 ctctcctgag

11941 tctgctttcce

atatagcttg ttaataaaga
tgcaagcaaa acagtcttat
ggagataatg tcttaggtca
ctgctttatt tgggaagctt
tcctttccet gaactttact
cattgtcctg gagttccgga
ttcaaaggcc ttctccagcc
gctggttttg cttggcctct
gctttttaag acagatttca
gactagttct tgtacatggt
ttaaacacaa aatcagcctg
tatgtgtcat gcatcagcca
gaggagccaa aagacaagcc
cagccccaca gagggttcect
gttagaggta tcacgtcgct
gagaaatcac tctgatttcc
gctctgagct aacatctgcet
ctagcatctg tgcccatctt
gccaagcggt gctgtgtcag
catgcgcact taaccgctgg
tttctttgcc atttgccagt
tgttataacc cactgagatg

cacatctgtt cccttttatg

atatgttcct
ctactggttt
aaatgttaaa
tttttttect
aataaaactg
cgcattgttt
atttccttct
cgtgcaagtt
accactagag
aacctgatga
tgagaaagtg
atgctgtcct
tgagctcatt
atttagaaat
gttctgtgtt
agatcttttt
gccaatcctce
cctctacttt
caccgaacag
gcaaccaggc
gacatagttt
catttctcct

cacaccagga

ttattataaa
ctgcctgcett
tttgcaactg
ctcaatgtaa
ttcatgaaaa
catggatggg
ttctctecctg
acaggcaacc
gcttctttet
cacatactga
gatttagaat
tggattacag
tccetatcect
tgtcactgcc
gaaggcaagt
cttttctttt
ctctttttgce
atatgtggga
gtgaaccctg
tgacccctag
ggattttttt
tccaagaagc

aaggattaac

ggtcttttag
tagcaccgta
gtttacttca
ttcaagaagg

cacacccacc
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13081 taatttcttg cacttcactg gaaaatgcca aatagctctg ctctgcggct ttagtgctga
13141 atgtttattg taaaagagag tctaatgcta agaatagtct tgggaaagct gggtccacgg
13201 aagatttatt tggggatgga aagctgaagg tcagccttgc tcctaaactc aacctggaat
13261 gttcaataaa atagtatact tgaatgcagt tttgtaaaaa aggattcctc aggatatttg
13321 aaacctaaag gaagtggttt ggttgcaaat ggaccagaaa cagggacatt atattcttag
13381 gctaaaaacc ttgcatttaa aagagagact gcacttaaga atagagtgaa ctgctcacat
13441 gcttatttaa gcttggacag ttttcagaga caaattccat taagaattat tcttttcaca
13501 tgaccgaatc gaaacatgtg taatgtcaat gtaaaaccaa tcacagctgt gaactgcatg
13561 aaatgtattg tgaaatgaac acaagattaa gctttgtcag gttaatgtag catgctaagg

13621 actctagaaa aaaataaact aaggagatga

3.1.2 Transkripované mRNA génu DMRT3

Dizka mRNA bola stanovena na 2196 pb a moézeme ju najst’ pod lokusom JQ922371. Této
molekula mRNA bola izolovanad u kona, ktory nemal schopnost’ alternativnych chodov.
Vyskytuju sa tu tri variacie a to na 434, 940 a 950 baze (pozri Obr. 2). Kodujuci usek pre
tvorbu peptidu je od 39. bazy po 1463. bazu (NCBI).

Overview ——Forward strand 2,156 bp Ll

| |
‘Featuras  ——Forward strand——————————————————— lsp——————————— T

F—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:—:q

1 bp 2,196 lp
Source “Equus caballus
Genes OMRTZ2

M M (T M 0 M O BN oG e
L “DMRET3
Maranon DMRT3 ‘OMRTz
DMRTZ

Obr. 2: mRNA Zdroj:http://www.ebi.ac.uk/ena/data/view/JQ922371

MRNA zostrih exonov. Siva farba oznaCuje sekvenciu mRNA, ktora sa preklada do

sekvencie aminokyselin. Zltou farbou st vyznacené jednotlivé variacie.

1 ccgccgccag cccgccagcet cttccgggag ctcagggcat gaacggctac ggttccccct

61 acctgtacat gggcggcccg gtgtcgcagc cgccgcgggc gcccttgcag cgcacgccca
121 agtgcgcgcg ctgccgcaac cacggggtgce tgtcctggct caagggtcac aagcgctact
181 gccgcttcaa ggactgcacc tgcgagaagt gcatcctcat catcgagcgg cagagggtca
241 tggcggcgca ggtggcgctg cgccggcagc aagctaacga gagcctcgag agcctcattc
301 ccgactcgct gcgtgctctg cccggcecccce cgeccgccggg ggacgccgcc gctgceccgecc

361 cgcagccgce gcccacctecg cagecgtcte agccgccecgec gccgcagcegt cccgeccegecg
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421

481

541

601

661

721

781

841

901

961

1021

1081

1141

1201

1261

1321

1381

1441

1501

1561

1621

1681

1741

1801

1861

1921

1981

2041

2101

agttggctgce

cgcagctcgce

acacagagac

gtaagggctg

cggtccagaa

aacagaatca

aagccaacag

tgctggagcect

tctccagecg

tgttgccctce

ccaaatggtc

ctagtaacgt

cccggtaccce

ccaatgatgt

agtacgtcag

ccacgcgcgce

caaagcagtc

gaatactcaa

tgtgcatttg

tttccttectg

cttatttaat

tgctgaatgt

ccacggaaga

tggaatgttc

tatttgaaac

tcttaggcta

tcacatgctt

ttcacatgac

tgcatgaaat

2161

ggccgccgcecg

caagccagat

cttcagcgac

cttcaccccg

gaacggaggc

cctcctgatce

accgcccctg

catcctgaag

ctcctcggece

caacgggcac

cgtgggatcg

tgtccccaac

tctgatgctg

caccctgtgg

ccctttececcce

ccccgaagac

tctttacacc

cacatcatct

aactctgacc

tttgacaaag

ttcttgcact

ttattgtaaa

tttatttggg

aataaaatag

ctaaaggaag

aaaaccttgc

atttaagctt

cgaatcgaaa

gtattgtgaa

ctgcgctggg
ttgactgagg
aaagacaccg
gagagccccg
acctccgaga
gagggcccct
gaagtgttaa
ggctgtgggg
tcggccgecg
atctttgaac
gccttcaggg
cccttggcecg
aggaatactt
aacaccatga
gggagctcgce
cctcggatct
gaggatgact
taaagtggta
ccctgccecte
tgactgtgct
tcactggaaa
agagagtcta
gatggaaagc
tatacttgaa
tggtttggtt
atttaaaaga
ggacagtttt
catgtgtaat

atgaacacaa
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ccaccgagcc

agcgacttgg

accagaggag

aggtcgtgtc

gccgecccga

cggggaccgt

aaaaaatctt

gcgacctggt

accgaacttc

acaccttgag

tcccagacac

tgcccctgcea

tggcaagaaa

cgctgcagca

ccagcgtctt

ccatccctga

atgacgagag

ccgggtggcet

cccaggagag

tgattctata

atgccaaata

atgctaagaa

tgaaggtcag

tgcagttttg

gcaaatggac

gagactgcac

cagagacaaa

gtcaatgtaa

gattaagctt

gcagcccggg

ggacggcagc

ctccccagat

tgtggatgaa

cagtcccaag

ttctctgccce

Ccccaaccag

gagcgccgtg

ggcagagccc

ctcatacccc

gttgaggttt

gcatcctttc

ccagtcgagc

gcagtaccag

cagaagctcg

cgatgggtgt

gtccgactcc

ggtgaccagg

gcctcgtcecct

ccttagcaat

gctctgctct

tagtcttggg

ccttgctcct

taaaaaagga

cagaaacagg

ttaagaatag

ttccattaag

aaccaatcac

tgtcaggtta

gcgctgcagg

tccgcagaca

gtggtgaaaa

ggcgggtatg

taccacgggg

ttcagcttga

aagcccacgg

gaggtcctcc

gagagcctcg

atctcctctt

tccgcagact

cccecagecge

cccttectge

ctgaggtccc

cctgtccttce

ccgattgtgt

tcagactcta

tgacattttc

gtgtataccc

aaaaacataa

gcggctttag

aaagctgggt

aaactcaacc

ttcctcagga

gacattatat

agtgaactgc

aattattctt

agctgtgaac

atgtagcatg

aggactc tagaaaaaaa taaactaagg agatga



3.1.3 Sekvencia aminokyselin pre DMRT3 gén u koni

CDS je tvorené¢ prekladom kodoénov od 39. po 1463. bazu na mRNA. Proteinové
identifika¢né ¢islo je AFK83806. Translaciou vznikne 474 aminokyselin v nasledovnom

poradi:

#MNGYGSPYLYMGGPVSQPPRAPLORTPKCARCRNHGVLSWLKGHKRYCRFKDCTCEKCIL
ITERQRVMAAQVALRRQONESLESLIPDSLRALPGPPPPGDAAAAAPQPPPTSQPSQPPPP
ORPAAELAAAAALRWATEPQPGALQAQLAKPDLTEERLGDGSSADNTETESDKDTDQRSSP
DVVKSKGCFTPESPEVVSVDEGGYAVQKNGGTSESRPDSPKYHGEQNHLLTIEGPSGTVSLP
FSLKANRPPLEVLKKIFPNOQKPTVLELILKGCGGDLVSAVEVLLSSRSSASAADRTSAEPE
SLVLPSNGHIFEHTLSSYPISSSKWSVGSAFRVPDTLREFSADSSNVVPNPLAVPLOQHPEPQ
PPRYPLMLRNTLARNQSSPEFLPNDVTLWNTMTLQQOOYQLRSQYVSPFPGSSPSVEFRSSPVL
PTRAPEDPRISIPDDGCPIVSKQSLYTEDDYDERSDSSDSRILNTSS™

Doména s vizbovym motivom pre DNA je vrozmedzi od 29. po 76. aminokyselinu

s celkovou dizkou 48 aminokyselin (pozri sivo vyznaeny usek).

Je vyjadrena v mieche v malych skupinach neurénov lokalizovanych na priecnom priereze

vo ventralnom rohu miechy a v oblasti okolo miesneho kanalu (UNIPROT).

DMRT3 gén slazi ako transkripény faktor, Ktory sa podiel'a na usporiadani obvodovych
miechovych neurénov priamo v stavcoch. Je zapojeny v regulacii neurdnovej $pecificity
v ramci daného pododdelenia miechovych neurénov. Ma velky vyznam pre spravny vyvoj
a fungovanie pohybového aparatu a ovladanie koncatin. Funkénost’ alebo nefunkénost’ tohto
transkripcného faktora sa prejavuje vo fenotype kona ovplyvnenim jeho pravolavého
striedania koncatin ako tiez koordinacie pohybu prednych a zadnych koncatin. Moze tiez

regulovat’ transkripciu pocas sexualneho vyvoja (ANDERSSON et al., 2012).
3.2 DMRT génova rodina

Génova rodina, doublesex and male abnormal-3 related transcription factor (DMRT), je
tvorena dvoma proteinmi doublesex (dsx) a proteinom male abnormal 3 (mab-3). Tieto gény
boli prvy krat popisané na vinnej muske (Drosophila melanogaster), ktora nesie DSX gén

(HILDRETH, 1965), ktorého izoformy sa podiel'aju na urCeni pohlavia. Zatial’ ¢o samicie
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izoformy DSX aktivuju gén, samcie ho potla¢aji (BURTIS, BAKER, 1989). Tato génova
rodina transkripénych faktorov obsahuje proteinovu Struktaru zvanu zinkovy prst, ktora je
pomenovana ako DM doména a sklada sa zo Siestich evoluéne konzervovanych cysteinov
a dvoch histidinov, ktoré vytvaraji miesto pre viazanie DNA (ZHU et al., 2000). DMRT
génova rodina ma vel'mi vyznamnu funkciu v urovani pohlavnej prislusnosti a odlisnosti
a jej uloha siaha hlboko do evolucie. Vyskytuje sa uz u nebilateralnych zivoc¢ichov ako su
napr. koralovce (Anthozoa) alebo vlockovce (Placozoa) este pred vznikom epitelovcov. Na
druhej strane zas chyba u hubiek (Porifera), hub (Fungi) a golierikovcov (Choanoflagellida)
(WEXLER et al., 2014).

V stcasnosti je znamych devat génov z DMRT rodiny vyskytujtcich sa u roznych druhov
zivoCichov, plus doublesex (DSX) uhmyzu aMale abnormal (MAB) u hlistovcov
(Ceanoorhabids). Vytvaraji samostatné proteiny S minimalne jednou DM doménou.
V zivocisnej risi sa vyskytuju rozne, napr. DSX sa nachadza len u Zivocisneho kmenu
¢lankonozcov (Arthropoda), DMRT1 je len u stavovcov (Vertebrates) a DMRT6-9 len
u cicavcov (Mammals) (PICARD et al., 2015).

3.3 Mutacie génu DMRT3 u koni

3.3.1 ,,Gait keeper” mutacia na DMRT3 asociovana s chodmi koni

Bolo zistené, ze zmena jedného paru nukleotidovych baz na retazci DNA v géne DMRT3 ma
vel’ky vyznam na vzorec ukladania koncatin u koni. V géne DMRT3 sa vyskytuje jednoduchy
jednonukleotidovy polymorfizmus (SNP, single nucleotide polymorphism), ktory je
pozitivne asociovany s chodmi koni. Zistilo sa, Ze tento polymorfizmus vytvara nezmyselnu
(nonsense) mutaciu spdsobujicu predéasny stop kodon DMRT3_Ser301STOP na
nukleotidovej pozicii 22999655 dvadsiateho treticho chromozomu, ktory sposobuje vznik
skrateného transkripéného faktoru, dlhého 1425 pb (NCBI). U vsetkych koni so schopnostou
alternativnych chodov je tento predcasny stop kodoén pritomny v ramci génu DMRT3,
v dosledku ¢oho maji tieto kone skriteny DMRT3 protein, ktorému chyba 174
aminokyselinovych zvyskov, avSak si udrzuje funkénit DNA viazicu doménu

(ANDERSSON et al.,2012).
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Tato mutacia patri do skupiny mutacii nazyvanych substiticie. Pri replikacii DNA
substitucia zapri¢ini zamenu komplementarnej bazy Vv dcérskej molekule, tvorenej podla
zmutovaného retazca. Dochadza tu k vymene cytozinu (C) za adenin (A). Tento jav
substitu¢nej mutacie nazyvame transverzia, ¢ize vymena pyrimidinovej bazy za purinova.
(SNUSTAD et al., 2009). Zamena baz, cytozinu na adenin, je pozitivne spojend s prejavom
okrem tradi¢nych chodov aj réznych alternativnych chodov, ako st napriklad pas, tolt,
marcha a rozne d’alSie. Varianty alel s touto mutaciou st pritomné u ré6znych plemien koni
schopnych alternativnych chodov a koni §l'achtenych pre klusacke zavody (PROMEROVA
et al., 2014). Variabilita polymorfizmu je podmienena dvoma rdéznymi alelami a podl'a ich
kombinacii ma kazdy kon v danom SNP svoj genotyp ako mutantny homozygot (A/A) alebo
heterozygot (A/C). Nemutantny (C/C) homozygot, alebo tiez nazyvany divoky typ (wt, wild-
type), je uvsetkych koni, ktoré st schopné len tradi¢nych troch chodov (krok, klus
a cval/trysk) (ANDERSSON et al., 2012).

3.3.2 Dalsie sekvenéné zmeny na DMRT3 géne

Okrem DMRT3 nezyselnej mutacie bolo na DMRT3 géne zistenych d’al$ich 65 sekvenénych
zmien, z toho 60 bolo SNP a zvysnych pat’ boli malé inzercie a delécie. Bolo tiez najdenych
pét’ intronovych SNP vykazujticich na niektorych miestach zndmky evolu¢nej konzervacie

(ANDERSSON et al., 2012).
3.4 DMRT3 vyjadreny v miechovych neurénoch

DMRT3 gén je exprimovany v pododvetvi miechovych neurénov, v dorzalnom interneuréne

6 (d16) (ANDERSSON et al., 2012).

DI6 interneurdny st lokalizované vo ventradlnom rohu miechy v malej skupine neurénov
a okolo centralneho miechového kanala (pozri Obr. 3). Maju vyznamnu funkciu pri
ovplyvinovani a koordinacii pohybového aparatu spolu s d’alsimi ventralnymi interneuréonmi

(V0-V3) a motorickymi neurénmi (MN) (DYCK et al., 2012).
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Obr. 3: charakteristika populacie Dmrt3 miechovych buniek. A: Schematicky prierez
miechou zobrazujuci pévod a doménu transkripcného faktoru. B: Schematické zobrazenie

priblizného vyskytu Dmrt3 neuronov v mieche mysi. C: Schematické zndazornenie zmeny

v Dmrt3 poplacii dI6 neurénov (VALLSTEDT, KULLANDER, 2013).

Pohybovy aparat centralnej nervovej stistavy v mieche a obvodovych nervoch zabezpecuje
rytmick aktivitu, nevyhnutnt pre koordinaciu pohybu koncatin a trupu (GOULDING et al.
2002; KULLANDER, 2005; PEARSON, 1993; KIEHN, KULLANDER, 2004). Neur6ony
centrdlnej nervovej ststavy st zodpovedné hlavne za stabilny rytmus pohybu koncatin,
koordinaciu svalovej kontrakcie (flexie) arelaxacie (extenzie) pri pohybe ako tiez za
striedanie pravych alavych koncatin. Pravo lavé striedanie koncatin je koordinované
komisuralnymi (kortiko-kortikalnymi) interneur6nmi, ktoré st definované svojou projekciou
na kontralateralnej strane miechy (BROWNSTONE et al., 2008; GRILLNER, 2003;
KIEHM, 2006; McCREA et al., 2008).

3.5 Chody kona

Chod konia je pravidelné striedanie koncatin, ktoré je charakterizované tymito vlastnost’ami:
tempo, priestornost, kmih, kadencia a akcia. Kon ma tri zakladné, prirodzené chody, ktoré
sa menia na zaklade stupajucej rychlosti pohybu (krok, klus, cval/trysk). Okrem nich existuju
u urcitych plemien aj tzv. alternativne chody, kde patri napr. tolt, pas, paso fino, atd’. Kazdy
z tychto chodov ma svoj Specificky vzorec ukladania koncatin, podl'a ¢oho ich delime na
symetrické a asymetrické. Asymetrické chody su také, ked’ sa nohy pohybuji odliSne na
kazdej polovici tela, prikladom je napr. cval, trysk. Symetrické su také, ked’ pohyb néh na
jednej strane kopiruje pohyb néh na druhej strane. Sem patri napr. krok, Klus, mimochody
(KANGAS, 2013).
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3.5.1 Krok

Krok je stvordoby, lateralny, pravidelny pohyb, pri ktorom je vzdy jedno kopyto nad zemou,
pri¢om ostatné tri st na zemi s vynimkou okamihu, kedy ko presuva vahu z jednej koncatiny
na druhtt (PETERSON, 2011). Poradie zdvihania n6h je nasledovné: prava zadna noha, prava
predna noha, l'ava zadna noha a I'ava predna noha (HIGGINS, 2009).

3.5.2 Klus

Klus je dvojdoby chod strednej rychlosti. Koncatiny sa hybu v diagonalnom parovom pohybe
naraz. Pocas toho ako sa tieto diagonalne pary striedaju, nastava okamih, kedy sa nachadzaja
vSetky Styri konc¢atiny nad zemou, tento jav sa volad faza vznosu. Pocas jazdenia v l'ahkom
Kluse je to vtedy, ked’ jazdec vysada zo sedla (PETERSON, 2011). Koncatiny na pravej
a l'avej strane tela sa hybu ako predmet a jeho obraz v zrkadle (PILLINER, 2002).

3.5.3 Cval

Cval je trojdoby chod, s fazou vznosu, ktora je takmer pri vetkych jazdeckych konoch a bez
fazy vznosu, ¢o je U vacsiny taznych koni (PETERSON, 2011). Je to stredne rychly chod,
ktory prebieha v troch dobéch, a to tak ze: prva sa dviha zadna vonkajSia koncatina, po nej
nasleduju sucasne vnutorna zadnid koncatina spolu s vonkajSou prednou koncatinou
a posledna sa zdviha vnutorna predna koncatina (PILLINER, 2002).

Zrychlenou alternativou cvalu je trysk, ktory by sa dal charakterizovat’ ako predizeny cval,
s tym rozdielom Ze cval je trojdoby chod a trysk je Stvordoby (PETERSON, 2011). Nohosled
je rovnaky ako pri cvale, avSak koncatiny, ktoré sa pri cvale pohybuji naraz, su pri trysku

rozloZené na dve samostatné doby (HIGGINS, 2009).

3.5.4 Alternativne chody

U niektorych plemien koni m6Zeme pozorovat’ okrem tradi€nych chodov (krok, klus, cval,
trysk) aj takzvané alternativne chody. Vo vSeobecnosti by sa dali rozdelit’ na stvordobé
mimochody, ktoré st vel'mi hladké, nenarocné pre kona a pohodlné pre jazdca. A na pas,
dvojdoby mimochod, ktory sa vyuziva hlavne v klusackych dostihoch (ANDERSSON et al.,
2012).
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Existuje vel'ké mnozstvo Stvordobych mimochodov, dalo by sa povedat’ Ze takmer kazdé
plemeno s vyskytom stop muticie na DMRT3 ma svoj vlastny typ (PROMEROVA et al.,
2013).

3.5.4.1  Mimochody (amble)

Vsetky typy amble chodov su Stvordobé a je pre ne charakteristicka stredna rychlost’ (nie¢o
medzi krokom a cvalom). Delime ich na tri podskupiny. Na podskupinu pravidelnych
stvordobych mimochodov, kde patri tolt. Druhou podskupinou st $tvordobé mimochody s
lateralnym poradim ukladania koncatin, rovnakym ako v kroku. A tretou podskupinou st
mimochody s diagonalnym poradim ukladania koncatin. Schopnost’ tychto chodov je dana
dedi¢ne. Ich prirodzeny prejav zavisi od frekvencie mutantnej alely A vramci daného
plemena (KANGAS, 2013).

Pravidelné $tvordobé mimochody:

e Tolt je pravidelny stvordoby chod bez fazy vznasania sa. Poradie zdvihania noh je
rovnaké ako pri kroku s tym rozdielom, Ze frekvencia zdvihania noéh je omnoho
rychlejsia. Je charakteristicky explozivnym zrychlenim a vysokou rychlostou rovnou
cvalu (ANDERSSON et al., 2012). Hrdo vzpriameny kon ide takmer bez otrasov, ¢o
je pre jazdca vel'mi pohodlné a umoziuje tak jazdu na dlhé vzdialenosti. Je typicky
u islandskych koni (BRIXNEROVA, 2012). Vyvinul sa uz v dobe 'adovej vplyvom
tazko schodného prostredia (KAPITZKE, 2008).

Lateralne $tvordobé mimochody:

e Running walk je chod, ktorym sa vyznacuje najmid plemeno tennesseesky

mimochodnik (Tennesse Walking Horse). Charakteristicky je stvordobym pohybom
koncatin v rovnakom poradi ako krok. Tento chod umoziiuje zvierat'u dosiahnut’ az
9-14 km/h aj na dl$iu vzdialenost’. Pri tomto chode dopadaju predné nohy na zem
presne pred naprotivna diagonalnu zadnu nohu a zadnéa dopada pred prednt asi o 15-

35 cm. Running walk vytvara hladky kizavy pohyb, doprevadzany rytmickym
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hupanim. Pravy tennesseesky mimochodnik sprevadza prezentovanie running walk-
u typickym pokyvovanim hlavou (HOWE, 2011).

Rack: je Stvordoby razantny, rychly mimochod amerického jazdeckého kona, tiez
znamy ako single-food (HOWE, 2011).

Slow qait: je pomaly stvordoby mimochod, vyskytujici sa u amerického jazdeckého
kona (HOWE, 2011).

Marcha: je typicka pre plemeno mangalarga marchador. Rozlisuju sa dva typy
marchy a to marcha batida a marcha picada. Marcha batida je priestorny, Stvordoby
chod podobny t6ltu, so striedanim faze podopierania troch a dvoch koncatin.
Rychlost'ou by sa dal prirovnat’ klusovej rychlosti. Je to silny energiu Setriaci chod.
Jazdec vedie kona na vol'nej ot’azi. Marcha picada je pomalsi, rovnomerny, stvordoby
tolt, striedajtici sa v podopierani troma a dvoma koncatinami, a vo vy$§om tempe
podopieranim jednej alebo dvoch koncatin. Jazdi sa pri vyraznejSom zobrati
(KAPITZKE, 2008).

Paso chody: st mimochody typické pre plemena paso fino. Rozlisujt sa tri typy chodu
paso, od najpomalejSicho po najrychlejsi: paso fino, paso corto, and paso largo. Paso
cordo je kl'udny, pomaly mimochod, vhodny pre cestovanie. Paso fino je vysoky,
zobrany, vel'mi prezentativny mimochod, obl'ibeny pri prehliadkach. Paso largo, je
predizeny, rychly mimochod (HOWE, 2011).

Dal’sie_mimochody: revaal, aphcal, rehwal, su typické mimochody pre indické

plemena koni marwari a kathiawari.

Diagonalne Stvordobé mimochody:

Fox trot: je jediny diagonalny Stvordoby mimochod, pri ktorom koén zdviha najskor
prednt nohu, za fiou jeho parova diagonalnu zadnu nohu a nasledne druhti prednu
a zadnu nohu. Tento chod vytvara opticku iliziu, ze kén prednymi nohami kraca

a zadnymi kluse.
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e Trocha: je tiez diagonalny S$tvordoby mimochod u kolumbijskych plemien:
Colombian Trocha Pura, Colombian Criollo. Rozdielom oproti fox trotu je, Zze ma
kratSie kroky, rychlostou by sa mohol porovnat' s chodom paso cordo (HOWE,
2011).

3.5.4.2  Pas (dvojdoby mimochod)

Pas je plochy, lateralny, dvojdoby mimochod, pri ktorom kon hybe sti¢asne pravou zadnou
a prednou koncatinou striedavo s 'avou prednou a zadnou koncatinou v synchronizovanom
pohybe (ANDERSSON et al.,2012). Vyuziva sa pri klusackych zavodoch. Kone takto
dosahuju rychlost’ adekvatnu prediZzenému cvalu, avsak v tomto chode vydrzia ist' len na

kratke vzdialenosti (BRIXNEROVA, 2012).

3.6 Variabilita ,,gait keeper “ mutacie u réznych plemien koni

Plemena koni so schopnostou roznych alternativnych chodov st rozsirené po celom svete.
Schopnost’ alternativnych chodov, ktora je spésobena nezmyselnou mutaciou na DMRT3
géne, nie je viazana k ur€itej geografickej polohe, ale méZzeme ju najst’ u plemien z celého

sveta (PROMEROVA et al.,2014).

Vo vSeobecnosti by sme mohli rozdelit’ plemena koni podla toho, ¢i st schopné prejavit

alternativne chody alebo nie:

» Prva skupina plemien koni je klasifikovana ako mimochodné (gaited). Tieto plemena
maju vysoku frekvenciu mutantnej alely A (viac ako 50%) a maja prirodzeny talent
prejavit’ alternativne chody vo fenotype. U tychto plemien bola robena silné selekcia
pre tieto chody, vd’aka ¢omu st takmer vSetci jedinci mimochodni. Medzi takéto
plemena patria napr. Kentucky mountain saddle horse s frekvenciou vyskytu A alely
az 92%. Toto plemeno je charakteristické Specifickym mimochodom ,,singlefood*
(pozri kapitola 3.5.4.1). Dalej napr. plemena Missouri fox trotter, Paso fino, Tenessee
walking horse a d’al’sie (pozri tab. 1) (PROMEROVA et al.,2014).

» Druhou skupinou st plemend, ktoré su spravidla charakterizované ako niektoré
mimochodné (some gaited). Tato skupina koni ma frekvenciu vyskytu mutantnej
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alely A mensiu nez 50%. Frekvencia vyskytu je rézna u rozliénych plemien, napr.
plemeno Miniature Horse s frekvenciou vyskytu mutantnej alely A len 2,8%, alebo
plemeno Mangalarga Marchador az so 45,5% (pozri Tab. 1). Jedinci tychto plemien
moZzu, ale nemusia mat’ vo svojom genotype tito mutaciu. Vela z tychto koni, aj ked’
maju mutantna alelu v genotype, nevedia prejavit' alterntivny chod vo fenotype.
Musia podstipit’ intenzivny vycvik nato, aby boli schopné prezentovat’ dany chod, a
aj napriek tomu niektoré z nich nie su schopné pouzit’ dany chod. U tychto plemien
sa vyuzivaju tradi¢né chody, ale tiez aj alternativne, Co sposobuje, ze Cast’ populacie
je schopné prezentovat alternativne chody a ¢ast’ nie (PROMEROVA et al.,2014).
Tretou skupinou st kone Slachtené pre klusacke dostihy, tzv. klusiacke kone.
U tychto koni sa spravidla vyskytuje vysoka frekvencia mutantnej alely A, ktord ma
pozitivny vplyv na prejav klusu a u niektorych aj pasu vo vysokej rychlosti bez toho
aby presli do cvalu (ANDERSSON et al., 2012). Medzi najvyznamnej$ich svetovych
klusakov patri napr. americky klusak (American Standardbred Trotter) s frekvenciou
mutantnej alely az 100%, francuzsky klusak (French Trotter), (pozri Tab. 1).
Stvrtou skupinou plemien je skupina klasifikovana ako bez schopnosti mimochodu
(not gaited), ¢ize skupina plemien bez schopnosti prezentovania alternativnych
chodov. Su to plemena chované do jazdeckych disciplin ako je napr. parkur, dostihy.
U tychto plemien sa alternativne chody povazuji za neziaduce a st voci nim
selektované. Tieto plemena sa vyznaduji nemutantnym genotypom C/C

(PROMEROVA et al.,2014).
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Tab. 1. Genotypové a alelové frekvencie DMRT3 Ser301STOP mutdcie u réznych
vybranych plemien koni, u ktorych sa vyskytol alternativny chod (skrdtené podla
PROMEROVA et al., 2014)

Genotyp

Krajna Frekvencia Typ alternativheho
Plemeno pdvodu A/A C/A C/C Aalely(%) chodu
American Paso Fino USA 31 3 0 95,6 mimochod - paso
Campolina Brazilia 15 2 1 88,9 mimochod - marcha
Colombian Paso Fino Columbia 75 1 4 94,4 mimochod - paso
Cretan Horse Kréta 63 3 0 97,7 mimochodny
Florida cracker USA 15 2 7 66,7 mimoch. - singlefood
Hokkaido Horse Japonsko 28 13 7 71,9
Icelandic Horse Island 117 93 9 74,7 mimochodny
KMS Horse USA 21 4 0 92 mimochod - singlefood
Missouri Fox Trotter USA 42 0 0 100 mimochod - foxtrot, pas
Peneia (Pinia) Grécko 16 1 0 97,1 mimochodny
Peruvian Paso Peru 22 0 0 100 mimochod - paso
Puerto Rican Paso Fino Rico 77 1 0 99,4 mimochod - paso
Rocky Mountain Horse  USA 27 0 0 100 mimoch.-singlefood, rack
Tennessee Walking H.  USA 54 0 0 100 mimoch. - running walk
American Curly USA 0 15 30 16,7 niektoré — fox trot
American Saddlebred USA 6 37 46 27,5 niektoré - rack, slow gait
Colombian Trocha Pura Kolumbia 2 10 55 10,4 niektoré - trocha
Colombian Criollo Kolumbia 0 2 2 25 niektoré - trocha
Trocha y Galope Faeroe Faérske
Pony ostrovy 0 6 15 14,3 niektoré - tolt a pas
Kirgiz Kyrgyzstan 7 11 13 40,3 niektoré - pas
Lewitzer Nemecko O 3 17 7,5 niektoré - pas
Mangalarga Brazilia 0 2 12 7,1 niektoré - marcha
Mangalarga Marchador Brazilia 5 10 7 45,5 niektoré - marcha
Marwai India 0 0 9 7,1 niektoré revaal
Miniature Horse USA 1 4 104 2,8 niektoré pas
Morgan USA 1 12 37 14 niektoré singlefood
Turkmen Irdn 0 4 16 10 niektoré pas
Coldblood Trotter Svédsko 50 176 80 45,1 klusak, niektory pas
French Trotter Franc. 36 20 3 78 klusak
German Trotter Nemecko 4 2 3 55,6 klusak, niektory pas
Hackney Pony Anglicko 1 1 33 4,3 klusak
Orlov Trotter Rusko 0 2 3 20 klusak, niektory pas
Standardbred Pacer USA 40 O 0 100 klusak, vsetci pas
Standardbred Trotter Svédsko 253 17 O 96,9 klusak, niektory pas
Standardbred Trotter ~ USA 57 0 0 100 klusak
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3.7 Popis niektorych vybranych plemien koni s ,gait keeper*

mutaciou

3.7.1 Islandsky kén

3.7.1.1 Popis plemena

Islandsky kon nie je povodné islandské plemeno. Pravdepodobne je potomkom keltského
ponyho a severoeuropskeho lesného ponyho. Historické pramene hovoria, ze v roku 871
prisli na Island prvi osadnici s tymito kofimi. Je to jedno z najstarSich Cistokrvnych plemien.

Jeho vyvoj nebol ovplyvneny takmer 800 rokov (PICKERALOVA, 2003).

Tvrdé zivotné podmienky na Islande sa podpisali na jeho odolnosti, sile, vytrvalosti
anenaro¢nosti na chov. Donedavna boli na Islande nenahraditelnym pomocnikom na
prepravu, ¢i uz jazdnl alebo taznu. St dokonale prispésobeni na nepriaznivé a nezjazdné
islandské terény a na cestu na velké vzdialenosti. Tieto kone su tiez vynimo¢né svojou
dokonalou orientaciou a schopnostou najst vzdy cestu spat’ (BRIXNEROVA, 2012). Boli
vySlachtené rozne typy islandského kona, podl'a potreby vyuzitia. Exituju tazsie typy, ktoré
boli vyslachtené na tazku pracu a tahanie tazkych nékladov a l'ahSie typy, ktoré sa vyuzivaja

na jazdenie a sitaze (PICKERALOVA, 2003).

Islandsky kon ma pevnu, hiiZzevnatli postavu s velkou hlavou, inteligentnymi oami, kratkym
hrudnym krkom, silnymi nohami, bohatou hrivou a §ticou. Dosahuje vysku medzi 127 — 135
cm v kohitiku a moze mat’ vietky farebné odtiene (PICKERALOVA, 2003).

Islandské kone st Specifické schopnostou vyuzivania okrem tradi¢nych chodov aj tolt
a vel'’ké mnozstvo z nich aj mimochod pas. Tolt je vrodena vlastnost’ na rozdiel od pasu, ktory
je len uniektorych jedincov. Uz stari Germani vyuzivali svojich tdlterov na pohodlné
cestovanie. Na rozdiel od klusajucich koni, tieto kone st schopné niest nosidla
(BRIXNEROVA, 2012).
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3.7.1.2 ,,Gait keeper* mutdicia na DMRT3 U islandského plemena

Islandské kone su klasifikované ako bud’ pat’chodové (krok, klus, cval, tolt a pas) alebo
Stvorchodové (krok, Kklus, cval a tolt). U tychto koni boli zistené rézne genotypy, ktoré st
spojené so schopnost'ou prezentovania jednotlivych chodov. A/A homozygotny genotyp je
asociovany so schopnost'ou pasu. Tento genotyp maju vSetky pat’chodové Islandské kone.
Heterozygotny genotyp C/A sa vyskytuje u Stvorchodovych koni (ANDERSSON et al.,
2012). Homozygotné kone s genotypom C/C, tiez nazyvané ako divoky typ (wild-type), su
vSetky kone, ktoré s schopné tradi¢nych troch chodov. U Islandskych C/C koni je mozné
pozorovat’ tolt (JADERKVIST et al., 2015). Frekvencia mutantnej alely A je u islandskych
koni az 75% (pozri Tab. 1) (PROMEROVA et al.,2014). Podl'a vyskumu robeného bolo
zistené ze priblizne 70,8% skumanych A/A koni boli pat-chodové, zatial’ ¢o 93,7% C/A koni
a 100% C/C koni boli kasifikované ako $tvor chodové (pozri Tab. 2) (JADERKVIST et al.,
2015).

Tab. 2: genotypovd firekvencia réznych typov islandskych koni (JADERKVIST et al., 2015).

Genotypova frekvencia

n CcC CA AA

Trojchodovy 1 0,00 1,00 0,00
Stvorchodovy 244 0,12 061 0,27
Patchodovy 169 0,00 0,06 0,94

Spolu 414 0,07 038 0,55

n — pocet testovanych koni

V roku 2012 v casopise Nature bol publikovany ¢lanok, ktory popisoval vyskum vedeny
Lisou S. Andersson a spol. na Svédskej Agronomickej univerzite v Uppsale, pod nazvom
., Mutations in DMRT3 affect locomotion in horses and spinal circuit function in mice ‘. Tento
vyskum prvy krat popisal DMRT3 nonsense mutaciu v genotype koni, ktora bola popisana
na Islanskych konoch a jej exprimovanie v miechovych interneurénoch bolo popisané na

laboratornych mysiach.
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Z tychto pokusov vyplynulo ze homozygotnost’ pre DMRT3 nezmyselni mutaciu je spojena

so schopnost'ou mimochodu — pasu u Islandskych koni (ANDERSSON et al.,2012).

3.7.1.3 Schopnost’ vyuZivania chodov

Bolo zistené ze DMRT3 jasne ovplyviiuje, ktory chod si koén vyberie vo volnosti,
alebo s jazdcom, pocas inicia¢ného tréningu pod sedlom. U Islandskych koni su chody
vyrazne rozli¢né pri jednotlivych genotypoch. Porovnavalo sa ako tazko sa tieto kone trénuju
pre jednotlivé chody (JADERKVIST et al., 2015). Islandské kone bez mutacie s genotypom
C/C boli vyrazne tazsie trénovatel'né pre tolt v porovnani s konimi, ktoré mali jednu alebo
dve mutované alely. C/A kone boli zas tazSie trénovatelné pre tolt nez A/A kone, ktoré

dokaézali s Tahkost'ou pouZivat tento chod (JADERKVIST et al., 2015).

Vysledky pokusu robeného na Svédskej Agronomickej Univerzite v Uppsale, pod vedenim
Kim Jaderkvist et al., 2015, ukazali, ze A/A kone s mutaciou na DMRT3 vyuzivaji omnoho
Castejsie lateralny chod t6lt a mimochod pas, nez C/A heterozygoti a C/C homozygoti bez
mutacie, ktori vyuzivali takmer vyluéne len klus (P = 6,4x10™!) a to ako vo volnosti tak aj

V inicia¢nom tréningu pod sedlom.

Tiez bol pozorovany rozdiel v kvalite vyjadrenia chodu a v Cistote rytmu (dob) uz
u trénovanych koni pre tolt. Homozygotné A/A kone mali Cisty rytmus a pravidelné ukladanie
koncatin, popripade paso-tolt (pacy-tslt). Na druhej strane vaésina C/C koni mala tzv. kluso-
tolt (trotty-tolt) (JADERKVIST et al., 2015).

3.7.2 SeverosSvédsky kon

3.7.2.1 Popis plemena

Toto svédske chladnokrvné plemeno je pomerne mladé. Ma rovnaky plemenny zaklad ako
Dole gudbrandsdalsky kon, ked’Ze sa obe tieto plemena vyvinuli zo starych pdvodnych koni
tejto oblasti. V roku 1900 bola zalozena plemena kniha a v roku 1903 vznikol Institat chovu
srebcov vo Wangene v Jamtlande (PICKERALOVA, 2003). Od roku 1924 je oddelene
vedeny chov razu §l'achten¢ho na klusacke vykony — severosvédsky klusék, je zaloZeny na
lokalnom raze a klusakoch. Je to jediné chladnokrvné plemeno klusaka na svete (HALLER,
2014).
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Vyznacuje sa velkou silou, taznou schopnostou a vytrvalostou. Severosvédsky kon bol
vySlachteny predovsetkym na tazké prace v lese, na zvazanie dreva a na pol'nohospodarsku
pracu. Tieto kone sa vyznacuju svojou dlhovekostou a nezvycajnou odolnostou voci vac¢sine
chorob vyskytujucich sa u koni (HARTLEY EDWARDS, 1995). M4 I'ahkq, nie prili§ vel'ka
telesnt konsStitaciu, V kohutiku okolo 155cm. Sfarbenie vic¢Sinou tmavohnedé, éierne
s malym mnozstvom bielych odznakov. Trup je dlhy, pevny s hilbokym hrudnikom. M4 silné
koncatiny s men$im mnozstvom vlasia (HALLER, 2014). LCahsi klusdk je menej robustny,

ma dlhsie nohy a vyraznejsi sklon chrbta (HARTLEY EDWARDS, 1995).

3.7.2.2 ,,Gait keeper“ mutdcia na DMRT3 u severosvédskeho klusika

SeveroSvédsky klusék je jediny chladnokrvny kon, ktory sa vyuziva v klusackych zavodoch.
Ma vytrvaly, rychly a priestranny klus. Bolo zistené, ze nezmyselna mutacia na DMRT3 géne
ma u neho silny vplyv na prezentovanie klusu, klusova techniku a vysledky v klusovych
zavodoch. Vyskumy potvrdili, ze A/A homozygoti pre DMRT3 nezmyselni mutaciu
pozitivne ovplyviiuju klusovy pohyb. Tiez sa potvrdilo, ze A/A kone maju vyssi pocet
vytazstiev ako jedinci s C/A aC/C genotypom (JADERKVIST et al., 2014). Podla
vyskumov SeveroSvédske klusdky nepreukézali Ziadne podstatné rozdiely medzi chodmi pre
tieto tri genotypy. Jediné vyraznejsie rozdiely sa dali pozorovat’ u A/A koni, ktoré omnoho
Castejsie vyuzivali tolt alebo pas nez heterozygoti a wild-type homozygoti (pozri Tab. 3)
(JADERKVIST et al., 2015).

Tab. 3: Pocet klusdkov s roznymi DMRT3 genotypmi v suvislosti s ich klusovou technikou
(JADERKVIST et al., 2014)

Klusova technika c/c C/A A/A
Necisty klus 9 5 0
Cisty klus 9 30 3
Tendencia prejavit pas/tolt,
dobra klusova technika pri 0 5 12

vysokej rychlosti

P=2,1x10%
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3.7.3 Mangalarga marchador

3.7.3.1 Popis plemena

Mangalarga marchador (MM) plemeno pochadza z Brazilie priblizne zo 40. rokov 18.
storo¢ia a je pokladané za narodné brazilske plemeno (PICKERALOVA, 2003). Chov bol
zalozeny na zaklade juhoamerickych potomkov iberskych koni, ktoré v minulosti priviezli
do Ameriky portugalski dobyvatelia. Plemeno vzniklo krizenim portugalského zrebca
plemena alter-real aberberskej aiberskej kobyly (KAPITZKE, 2008). Jednym zo
zakladajucich zrebcov tohto plemena bol Zrebec Sublime, podl'a ktorého sa pdvodne nazyvali

tieto kone ako sublimské kone (PICKERALOVA, 2003).

MM je $pecificky svojou plynulou akciou chodov. Marchador neklusa, ale z kroku sa dostava
priamo do cvalu, pricom sa rozliSuju chody marcha batida a marcha picada (pozri Cast’
3.5.4.1) (BRIXNEROVA, 2012). Tieto chody st pohodIné pre jazdca a nenaroéné pre kona,
¢o umoznuje prejdenie dlhych vzdialenosti za pomerne kratky ¢as. Vyskyt klusu a pasu je
u tychto koni neziaduci. MM sa vyuziva v Brazilii hlavne na nahananie dobytka pre jeho
vyborny cow sense (zmysel pre pracu s dobytkom), ¢o zahriiuje celodenné zhananie dobytka
na brazilskej stepi. Okrem toho su to vSestranné kone, ktoré obstoja vo vacSine jazdeckych
disciplin. Dosahuje kohutikovli vysku priblizne 146-156 cm. Sfarbenie je akejkol'vek
jednoliatej farby (PICKERALOVA, 2003).

Do 20. storo¢ia boli chované tieto kone len v sikromnych chovoch, v sti¢asnosti zastreSuje
chov v Brazilii Associa¢do Bras Criadores de Mangalarga Marchador (ABCCMM) a tiez
Brazilian Department of Agriculture (MAPA). V roku 2013 bolo registrovanych pod
ABCCMM viac nez 600 000 koni tohto plemena (PATTERSON et al., 2014).

3.7.3.2 ,,Gait keeper* mutdicia na DMRT3 u plemena mangalarga marchador

U plemena mangalarga marchador bola zistena zna¢na spojitost’ medzi DMRT3 ,,gait keeper*
mutaciou a prezentovanim chodov. DMRT3 genotypy st asociované z batida a picada

chodmi koni, ale koli vysokému selekénému tlaku na tieto chody sa u nich prejavuju hlavne

v homozygotnej podobe (PATTERSON, 2014).
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Zistilo sa, ze genotypy A/A a C/A (n = 20) su asociované z marcha picada chodom a genotyp
C/IC (n = 28) je spojeny s prezentovanim chodu marcha batida na DMRT3 nezmyselnej
mutacii. Heterozygotny genotyp C/A sa vyskytuje u oboch typov MM, avs§ak u batida koni
len v minimalnej frekvencii, zatial’ ¢o va¢sina heterozygotov st kone so schopnost’ou picady
(pozri tab. 4). U tohto plemena je alela A v géne DMRT3 len u koni so schopnost'ou chodu
marcha picada. Zvlastnost'ou je, ze zatial' ¢o fenotyp marcha picada je determinovany len
jedinym génom DMRT3, v ktorom je sposobeny mutantnou alelou A, fenotyp marcha batida
je sposobeny posobenim celej rady génov, ktoré sa podielaju na jeho prejave (FONSECA,
2016).

U MM batida koni je hladky trojdoby cval, zatial’ ¢o picada kone maji nekoordinovany,
nepravidelny cval, suvisiaci Srozlicnymi DMRT3 genotypovymi frekvenciami
(PATTERSON, 2014). Frekvencia mutantnej A alely je u tohto plemena 45,5% (pozri Tab.1)
(PROMEROVA et al.,2014).

Tab. 4 : Alelova frekvencia pre jednotlivé marcha chody a stupen inbreedingu (pribuzenskej
plemenitby) u mangalarga marchador plemena (PATTERSON, 2014)

CC CA AA N F Rozsah
Picada 0 16 21 37 0,0016*  0,005-0,018
Batida 41 3 0 44 0,012*  0,0056-0,018
Spolu 41 19 21 81

N —pocet koni pre jednotlivy chod, F — koeficient pre pribuzenska plemenitbu vo vztahu ku

chodom.

3.7.4 Finsky kén

3.7.4.1 Popis plemena

Finsky kon, tieZ nazyvany aj ako finsky chladnokrvnik, je jediné plemeno, ktoré originalne
pochddza z Finska. Je pokladany za najrychlejSiecho chladnokrvného komia na svete.
Plemenna kniha bola zalozena v roku 1907. Od tejto doby sa choval systematicky, najprv

ako tazny pracovny kon, neskor sa chov zacal orientovat na rozvijanie vSestrannosti
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(BRIXNEROVA, 2012). V sucasnosti pozname $tyri typy finskeho kona (JADERKVIST
FEGRAEUS et al., 2015). Tazny typ, ktory sa vyuziva predovietkym v lesnom hospodarstve
na zvazanie dreva. Klusacky typ, vyuzivany na zavodenie v klusackych dostihoch,
zapriahnuty pred sulkou. Jazdecky typ, vyuzivany na jazdenie pod sedlom, do vSetkych
klasickych jazdeckych disciplin, ale tiez vhodny pre zaciato¢nikov na u¢enie pre jeho kl'udnu
povahu. Stvrty typ je pony typ, ktory nesmie presiahnut’ vysku 148 cm (BRIXNEROVA,
2012).

3.7.4.2 ,,Gait keeper* mutdcia u finskeho koria

DMRT3 mutécia popisana na tomto géne ma u finskych koni vplyv na prezentovanie chodov,
ako tiez na jazdecké a zavodné schopnosti. Len malé mnozstvo tychto koni je vSak schopné

okrem tradi¢nych chodov prezentovat’ aj alternativne chody.

Mutantna A alela aktivuje u finskych koni schopnost’ vysokej rychlosti vkuse bez toho, aby
presiel kon do cvalu. A/A genotyp sa vyskytuje u klusackeho typu koni, ¢o im umoziuje byt
Pahko trénovatelnymi pre klusacke zdvody. Z vyskumov bolo zistené, ze vicSina vitaznych
miest v klusackych dostihoch je obsadena prave jedincami s tymto genotypom. Na druhej

strane tieto kone maju slabsie prezentovanie ostatnych tradi¢nych chodov.

Tab. 5: Genotypové frekvencie uKlusikov ajazdeckych koni plemena finsky kon
(JADERKVIST FEGRAEUS et al., 2015)

Typ finskeho kona n A/A C/A c/C
Klusaci 180 0,37 0,52 0,11
Jazdecké kone 59 0,24 0,39 0,37
Spolu 239 0,34 0,49 0,18

C/A a C/C genotypy u finskych koni sa javia ako pozitivne ovliviiujuce tradi¢né chody,
vd’aka comu su vhodné u pre klasické jazdecké discipliny (pozri Tab. 5). Tieto dva genotypy
nejavia nijaké vel’ké rozdiely v prezentovani chodov, avSak napriek tomu sa zaznamenalo
mierne vys$ie skore u C/A koni v prediienom a zhromazdenom cvale, zatial’ ¢o C/C kone
mali mierne vy$Sie hodnotenie pre skokovii schopnost (JADERKVIST FEGRAEUS et al.,
2015).
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3.7.5 Americky jazdecky kon

3.7.5.1 Popis plemena

Americky jazdecky koén (American saddlebred), jeho povod je spojeny s prichodom prvych
osadnikov do Ameriky. Ludia potrebovali vytrvalé kone na prekondvanie dlhych
vzdialenosti, ¢o viedlo k uprednostneniu chovu pohodlnych mimochodnikov (KAPITZKE,
2008). Na vzniku plemena sa podiel’ali kanadski a narrangasettski mimochodnici ako aj
anglicky plnokrvnik a morgan kone (REGATIERI et al., 2016). Kmenovy a zakladatel'sky
zrebec bol Denmark XX., narodeny v roku 1839. Pévodne sa mu hovorilo Kentucky saddler,
ked’ze prave v tejto oblasti bol najviac rozsireny (KAPITZKE, 2008).

V roku 1891 bola zaloZena american saddlebred horse association (ASHA), ktora zdruzuje
rodokmene a riadi chod plemena (REGATIERI et al., 2016).

Dosahuje vysky okolo 163 cm. Je typicky svojim vysoko nasadenym krkom a vysoko
nosenym chvostom. Pdsobi vel'mi elegantne, vd’aka ¢omu bol v 19. storo¢i vel'mi obl'ibeny

u americkej aristokracie ako jazdecky ale aj ko¢iarovy kon (HARTLEY EDWARDS, 1995).

V sucasnoti je americky jazdecky kon vyuZivany do roznych jazdeckych disciplin ako napr.

drezura, parkur, do terénu ale tiez aj do zaprahov (KAPITZKE, 2008).

3.7.5.2 ,,Gait keeper“ mutdcia u amerického jazdeckého koina

Americké jazdecké kone sa delia do dvoch skupin, podla poctu chodov ktoré ovladaju.
Delime ich na trojchodové (ovladaju krok, klus, cval) a patchodové, s dvoma pridanymi
chodmi, rack a slow gait. Rack a slow gait sa nevyskytuju u tychto koni prirodzene ale su
vysledkom trénovania. U tychto koni neboli pozorované vyrazné zmeny frekvencie DMRT3
mutacie. Na drudej strane bola u tohto plemena zistena zna¢na prevaha vyskytu mutantnej
A alely, nez u koni bez alternativnych chodov, ¢o by mohlo byt vysledkom podiel’ania sa

roznych plemien na vzniku amerického jazdeckého kona (REGATIERI et al., 2016).

3.7.6 Kone slrachtené pre klusacke dostihy — standartbred trotters

Jazdecka disciplina klusovych dostihov je pomerne mlada. Jej pociatky siahaji do konca 18.

storo¢ia do Ruska a nésledne sa rozsirila v 19. storo¢i do Severnej Ameriky a Eurdpy. Pri
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tychto dostihoch je kon zapriahnuty do dvojkolesového vozika — sulky v ktorom sedi jazdec.
Kluséaci behaju dostihy vo dvoch forméach ato vkluse alebo pase. Najvyznamnejsie
vyslachtené plemena pre tento Sport si: americky klusdk, orlovsky klusak, franctuzsky

klusak, (KAPITZKE, 2008).

Pozitivny vplyv nezmyselnej mutacie na DMRT3 je mozno pozorovat aj na klusovom
prejave u koni $lachtenych pre klusacke dostihy — klusakov aich zavodnych tspechoch
(JADERKVIST et al., 2014). Tieto kone majt schopnost klusat alebo ist’ pasom vo vysokej
rychlosti bez toho, aby presli do cvalu (ANDERSSON et al.,2012). Tato schopnost’ je do
vel'kej miery ovplyvnena vysokou frekvenciou vyskytu mutantnej A alely, ktord je napr.
u amerického klusaka az 100%, u $védskeho klusaka 98%, franctzskeho klusaka 78%, ale

napr. u orlovského klusaka je len 20% (pozri Tab. 1) (PROMEROVA et al.,2014).

Tab. 6: Genotypovd frekvencia v suvislosti s vyuzitim klusdkov v sutazZiach a vyskytom

lateralnych chodov u tychto koni (JADERKVIST et al., 2015)

Otazka Odpoved A/A(n) C/A(n)

Sutaziaci v klusackych dostihoch ano 0,30(3) 0,45(5)
nie 0,70(7) 0,55 (6)

SutaZiaci v drezure ano 0,20(2) 0,55 (6)

nie 0,80 (8) 0,45 (5)

Niekedy ukaze tolt ano 0,26 (27) 0,00 (0)

nie 0,74 (75) 1,00 (11)
Niekedy ukaze pas ano 0,43 (43) 0,00 (0)
nie 0,57 (56) 1,00 (11)

Bolo zistené, ze klusaky s genotypom C/A pre dani mutaciu maju jednoznacne lepSiu
rovnovdhu v zhromazdenom aj predizenom cvale ako aj schopnost prechodov
v zhromazdenom cvale a schopnost’ skakat, nez A/A kone, ktoré pri vyssej rychlosti
neprechadzaju do cvalu (pozri Tab. 6). C/A kone maji na druhej strane problém udrzat’
pravidelny klus vo vysSej rychlosti. V rytme neboli zaznamenané Ziadne podstatné rozdiely

medzi genotypmi pre tito mutaciu (JADERKVIST et al., 2015).
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Frekvencia vyskytu nemutantnej C alely je u klusakov vel'mi nizka, ked’ze vyuzivanie cvalu
je uklusakov neziaduce, preto ma vacSina z nich genotyp A/A spojeny so schopnostou

vyuZivania klusu a pasu (JADERKVIST et al., 2014).

Frekvencia vyskytu nemutantnej C alely je u klusakov vel'mi nizka, ked’ze vyuzivanie cvalu
je uklusakov neziaduce, preto ma vacSina z nich genotyp A/A spojeny so schopnostou

vyuzivania klusu a pasu (JADERKVIST et al., 2014).
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4  ZAVER
Ciel'om bakalarskej prace bolo popisanie génu doublesex and mab-3 related transcription

factor 3 a jeho nezmyselnej stop mutacie na géne DMRT3 u roznych plemien koni.

Tento gén je transkriptnym faktorom exprimovanym v dI6 pododdeleni miechovych
neurénov, ktory sa vyznamne podiela na normalnom vyvoji motoriky pohybu koncatin
U kona a prezentovani jednotlivych chodov.

Nezmyselnd muticia na tomto géne sposobuje vznik predcasného stop kodonu a nésledne
skrateného DMRT3 proteinu. Mutacia je na nukleotidovej pozicii 22999655, kde sa
nachddza jednoduchy jednonukleotidovy polymorfizmus C>A. Fenotypovym prejavom
DMRT3 nezmyselnej mutacie je schopnost’ prezentovania rdoznych alternativnych chodov
u velkého mnozstva plemien koni z celého sveta. RozliSuju sa tri rdzne genotypy spojené
s touto mutaciou: homozygotny A/A, heterozygotny C/A a divoky typ C/C. Podl'a frekvencie
vyskytu mutantnej alely sa klasifikovali plemena na: mimochodné (>50%), niektoré
mimochodné (<50%), bez schopnosti mimochodu a kone §l'achtené pre klusacke dostihy.
Mutantna alela A, spdsobuje u koni fenotypovy prejav alternativnych chodov a tiez ma
priaznivy vplyv na klusovy prejav koni §lachtenych pre klusacke dostihy.

V druhej Casti mojej prace som popisala niektoré plemena koni srdéznou frekvenciou
mutantnej alely a r6znou variabilitou jej prejavu u danych plemien.

U islandskych koni je homozygotny A/A genotyp spajany s prezentovanim mimochodu pas
a vyskytuje sa u jedincov, ktori ovladaju pat réznych chodov. C/A genotyp je spajany
stoltom a stvorchodovymi jedincami tohto plemena. C/C kone st schopné len troch
tradi¢nych chodov, popripade toltu.

U severosvédskeho klusaka sa prejavuju alternativne chody len malo, av§ak mutantna A alela
ma pozitivny vplyv na prezentovanie klusu, klusova techniku a vysledky v klusovych
zavodoch.

Mangalarga marchador plemeno je typické svojimi dvoma typmi mimochodu a to st marcha
batida, ktory sa spaja s C/C genotypom a marcha picada, ktory sa spaja s A/A genotypom.

Heterozygotny C/A genotyp je u oboch typov, avsak prevazuje u koni s picadou.

Finsky kon je slachteny do Styroch réznych typov: tazny, klusacky, jazdecky a pony. A/A
genotyp sa vyskytuje len utypu chovaného pre klusacke dostihy. C/A a C/C genotypy
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pozitivne ovplyviiuju tradiéné typy chodov. Vyskytuju sa hlavne u typu finskych koni
Slachtenych pre klasické jazdecké discipliny.

Americké jazdecké kone delime podl'a po¢tu chodov, ktoré ovladaju, do dvoch skupin: na
troj a pat’chodové. Pédtchodové ovladaju okrem tradicnych chodov aj rack aslow gait.
Frekvencia mutantnej alely A je u nich 27,5%, ¢o je pravdepodobne vysledkom podielania

sa mimochodnych plemien na jeho vzniku.

U koni $Pachtenych pre klusacke dostihy je jednozna¢na spojitost’ genotypu A/A so

schopnost'ou klusu alebo pasu a ich vysokou rychlostou bez toho aby presli do cvalu.

Bakalarska praca zhfiia najnovsie poznatky o géne DMRT3 a jeho stop mutacii u koni. Cerpa
informécie prevazne s najnovsich publikécii s touto témou. Ked'Ze je to aktualna téma, ku

ktorej su vydavané stale nové vyskumi.

Na zaver by sa dalo usudit’, Ze pdsobenie génu DMRT3 a jeho stop mutacie u koni je skuto¢ne
velké a ze variabilita jeho fenotypového prejavu je takmer u kazdého plemena jedine¢na.
Bakalarska praca zhffia najnovSie dostupné poznatky o géne DMRT3 a jeho stop mutacii
u koni. Cerpa informacie prevazne z najnoviich publikacii na tato témou. Kedze je to
aktudlna téma, ku ktorej si robené stale nové vyskumy neda sa ohraniCit’ na presny pocet
plemien. V buducnosti by bolo zaujimavé preskiimat’, ¢i aj niektoré stredoeuropske plemena

koni nesu tuto mutaciu.
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6 ZOZNAM SKRATIEK

e bp-—base pair (komplementarny nukleotidovy par purinovych a pyrimidinovych baz)
e pb —parov baz (Slovensky ekvivalent bp)

e Kkbp —kilo base pair

e DNA — deoxyribonukleova kyselina

e MRNA — mediatorova ribonukleova kyselina

e C—cytozin

e A —adenin

e T—tymin

e G —guanin

e DMRT3 - doublesex and mab-3 related transcription factor 3

e Mab-3 — Male abnormal 3

e wt, wild-type — divoky typ

e SNP —single nucleotide polymorphism

e MM - Mangalarga Marchador

e KMS Horse — Kentucky Mountine Seddle Horse

e ABCCMM - 4ssociagdo Bras Criadores de Mangalarga Marchador
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