JIHOCESKA UNIVERZITA V CESKYCH BUDEJOVICICH
ZEMEDELSKA FAKULTA

Katedra: Katedra zootechnickych véd Studijni obor: Zootechnika

BAKALARSKA PRACE

Dédi¢né poruchy zdravi skotu

Autor bakalarské prace: Vedouci bakalarské prace:

Patricie Alferyova prof. Ing. Jindtich Citek, CSc.

Ceské Budéjovice

2015



JIHOCESKA UNIVERZITA V CESKYCH BUDEJOVICICH
Fakulta zemédélska
Akademicky rok: 2012/2013

ZADANI BAKALARSKE PRACE

(PROJEKTU, UMELECKEHO DILA, UMELECKEHO VYKONU)

Jméno a pifjmeni: Patricie ALFERYOVA

Osobni ¢islo: 711187

Studijnf program:  B4103 Zootechnika

Studijni obor: Zootechnika

Nézev tématu: Dédi¢né poruchy zdravi skotu
Zaddvajici katedra: Katedra genetiky, $lechténi a vyZivy

Zésady pro vypracovini:

Ukolem bakaliské prace je zpracovat literdrni reSersi, ktera vyhodnoti soucasny stav védec-
kého pozndni v oblasti genetickych vad skotu (CVM, BLAD, DUMPS, citrulinémie a dalsi).
V zévislosti na rozsahu mohou byt pojedndny rovnéz vybrané ukazatele zdravi s polygenni
dédicnosti, jako je obtiZnost porodii. Souc¢4sti prace bude formulace chovatelskych opatreni,
vedoucich ke zlepSeni genetického zdravi skotu.

Préce bude ¢lenéna do kapitol:
1) avod
2) literarni piehled

3) zévér - shrnuti zjisténych vysledki, formulace praktickych doporudent

Pii zpracovéni prace budou dodrzena obvykl4 formélni pravidla.



Rozsah grafickych praci: 3 - 5 tabulek
Rozsah pracovni Zpravy: 30 stran textu
Forma zpracovan{ bakalafské préce: tisténa/elektronicks

Seznam odborné literatury:

McCorquodale C. E., Sewalem A., Miglior F., Kelton D., Robinson A., Koeck
A, Leslie K. E. (2013): Analysis of health and survival in a population of
Ontario Holstein heifer calves. Journal of Dairy Science, 96, 1880-1885.

Wang Li-jun, Liu Xiao-lin, Wang Hong-liang, He, Hua, Li Zhi-xiong, Chen Ling
(2013): Expression analysis, single nucleotide polymorphisms and combined
genotypes in candidate genes and their associations with growth and carcass
traits in Qinchuan cattle. Molecular Biology Reports, 40, 2335-2346.

Martin G., Wensch-Dorendorf M., Schafberg R., Swalve H. H. (2013):

A comparison of udder health trait definitions in German Holstein dairy cattle
based on mastitis treatment data. Livestock Science, 151, 219-227.

Vedouci bakalgiské préce: prof. Ing. Jind¥ich Citek, CSc.
Katedra genetiky, §lechténi a VyZivy

Datum zadéni bakaldfské préce: 27. bfezna 2013
Termin odevzdén{ bakaldiské prace: 15. dubna 2014

-

1 L,, e
/ Stydertske 13 W %
prof. Ing. Miloslav Soch, CSc. 870 05 Cesks Budgjovice prof. Ing. Jindfich Citek, CSc.
dékan vedouci katedry

V Ceskych Budgjovicich dne 27. bfezna 2013



Prohlasuji, Ze svoji bakalafskou praci jsem vypracovala samostatn& pouze s pouZitim
prament a literatury uvedenych v seznamu citované literatury. Prohlasuji, Ze v souladu s §47b
zéakona &. 111/1998 Sb. v platném znéni souhlasim se zvefejnénim své bakalaiské préce, a to
v nezkricené podobé (v tUpravé vzniklé vypusténim vyznalenych &asti archivovanych
Zemédelskou fakultou JU) elektronickou cestou ve vefejné piistupné Casti databaze STAG
provozované Jihogeskou univerzitou v Ceskych Budgjovicich na jejich internetovych

strankach.

Datum 78 1 W5~ / bt A i

Patricie Alferyova



PODEKOVANI:
Na tomto misté bych rada podékovala vedoucimu mé bakaléiské prace prof. Ing.
Jindfichu Citkovi, CSc. za ochotu, cenné rady a veSkerou pomoc, kterou mi pii

zpracovani mé bakalaiské prace trpéliveé poskytoval.

Nakonec bych chtéla podékovat své rodin€ a ptratelim za podporu, kterou mi

vénovali za dobu mého studia.



ABSTRAKT

Bakalafska prace je zpracovand formou reserse na téma ,,Dédi¢né poruchy zdravi
skotu®. Cilem této prace je poukazat na dosud zndmé poznatky o vybranych geneticky
podminénych onemocnénich skotu, jejich problematiku a vyskyt nejen v Ceské
republice, ale i v ostatnich zemich. Nejprve je v praci popsan puvod skotu, jeho
domestikace, plemena a situace chovu skotu v Ceské republice. Dalsi Gast prace se
zabyva zakladnimi genetickymi pojmy, vybranymi dédicnymi nemocemi skotu a
genetickymi metodami testovani. V zavéru mé prace jsem vystihla soucasnou situaci
dédi¢nych onemocnéni v Ceské republice a dilezita chovatelska opatieni k eliminaci

téchto poruch.

Klic¢ova slova: skot, domestikace, genetické vady, metody testovani

ABSTRACT

The bachelor thesis is worked out in the form of the research on the
theme ,,Inherted diseases in cattle”. The aim of this work is to highlight the known
information about the selected genetically caused disease in cattle, their issues and
incidence in the Czech Republic but also in other countries. First, there is described the
origin of cattle, his domestication, breeds cattle and the situation in the Czech Republic.
Another part deals with the basic genetic concepts of selected hereditary diseases of
cattle and genetic testing methods. At the end of my work | have captured the current
situation of inherited diseases in the Czech Republic and important breeding measures

to eliminate this disturbances.

Key words: cattle, domestication, genetic defects, methods of testing
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1. Uvod

Chov skotu se vyviji ve svété jako celku 1 v jednotlivych kontinentech a statech jako
nedilnd soucast zivoc¢isné vyroby. Jeho mimofadné postaveni v Zivocisné vyrobé i
V hospodarstvi jednotlivych stati vyplyva pfedevsim z jeho vyznamu pfi zabezpecovani
potifebnych zdrojt zékladnich potravin zivoc¢isného ptivodu, ze vztahu k trodnosti pudy
a v nemalé mife v fad¢ zemi 1 jako zdroj tazné sily.

Dulezitym kriteriem pro udrzeni produktivity je zdravotni stav zvifat. Geneticky
podminéna onemocnéni mohou byt znaénym problémem Spatného zdravotniho stavu ve
stadé. Onemocnéni byva témér vzdy zpiisobeno novymi mutacemi nebo zménami DNA.
Dédi¢nost vEétSiny onemocnéni je autozomalné recesivni, ktera se vyznacuje tim, ze pro
vznik vadného fenotypu je nutna pritomnost obou vadnych alel. Postizeny potomek se
rodi zdravym rodic¢tim, ktefi jsou pfenaseci vadné vlohy a nevyskytuji se u nich pfiznaky
onemocnéni. Dé&dicnost vadné vlohy nezévisi na pohlavi. Je-li kazdy z rodict
heterozygotnim nositelem vadné alely je 25 % pravdépodobnost, ze se jim narodi
postizeny potomek (homozygot pro vadnou alelu), 50 % pravdépodobnost, Ze potomek
bude pienaSeCem bez ptiznakd (jako oba rodice) a 25 % pravdépodobnost, ze bude
zdravym homozygotem pro bezchybnou alelu. Nékteré poruchy mohou byt specifické
pro plemeno a vyznamné ovliviiovat ekonomiku v chovu skotu.

Ke snizeni vyskytu téchto onemocnéni je dilezité vyrazovani heterozygotnich
prenasecli z chovu a monitoring vyskytu onemocnéni v republice. Testovani DNA je
v sou€asné dobé k dispozici pouze pro nékteré genetické choroby, proto je tieba je dale
rozvijet, aby chovni plemenici mohli byt efektivné pozorovani pifi vyskytu nezddoucich

alel a nasledn¢ vytazeni.



2. Literarni prehled
2.1. Puvod a domestikace skotu

2.1.1. Puvod

Tur domaci (Bos taurus) nebo-li skot je ¢asto pokladan za nejvyznamnéjsi druh
domacich zvifat. Je chovan celosvétové a je nejpocetnéjSim velkym domacim
(hospodatskym) zvifetem. Zahrnuje velky pocet plemen. Jednim z primitivnich plemen
je uhersky stepni skot chovany napt. v mad’arské pusté (stepi) Hortobagy. Dnes je snaha

primitivni plemena domacich zvifat uchovat jako cenny zdroj genetického materialu.

Obr. 1 Tur domaci, Foto: O.Sychra

Archeologové tvrdi, Ze dnesni skot domaci pochazi z divokych praturt, kteti Zzili
na Stfednim vychod€. Z nedavné analyzy DNA vSak vyplynulo, ze prvni domestikovana
stada zahrnovala také mnoho praturti.

V Iranu bylo nalezeno 15 starych kosti skotu, u nichz se provadél vyzkum
mitochondrialni DNA na univerzit¢ v némecké Mohuci (Bollongio et al., 2012).
Badatelé porovnavali sekvence prastaré DNA se sekvencemi moderniho doméciho
skotu. Ze zavéru vyplyva, ze zakladem domestikace bylo zhruba 80 samic pratura
(Bollongio et al., 2012). Tento nizky pocet svéd¢i o tom, Ze k domestikaci nedoslo
nahodou ani neprobihala na rozsahlém uzemi. Naopak, podle autorti ¢lanku $lo o

Z jiné studie vyplyva, Ze prvotni stddo domaciho skotu zahrnovalo velmi malo
jedinci. Coz svédEi o tom, Ze davni lidé odchytili divoké pratury a vySlechtili z nich
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domaci skot zptisobem podobnym dnes$ni domestikaci ruskych lisek. Tedy tim, Ze byly-li
pii Slechténi uméle vybirany krotsi pary, doslo k uplné domestikaci za 6 generaci
(Thomas, 2012). Skot pochazi, podobn¢ jako vyslechténé odridy ovocnych stromi, ze
Stfedniho vychodu (Thomas, 2012). Rovnéz podle Bollongiové maji hospodaiska
zvitata pivod na Stfednim vychod¢ (Bollongiova, 2012). Aby dokazali domestikovat
skot z n€kolika mélo vybranych praturii, museli byt davni lidé praveé tak chytii a silni

jako jsou lidé dnes$ni (Thomas, 2012).

vvvvvv

formy vyhynulych turt:

1. Pratur nebo-li tur divoky (Bos taurus primigenius Bojanus) vyznacujici se

statnym télem, uzsi protdhlou hlavou s rovnou mezirozni hranou a dlouhymi lyrovitymi
rohy. M¢l cernohnédou srst se svétlym mulcem a svétlym pruhem po délce hibetu.
Charakteristické jsou jeho dlouhé tenké a nahoru zahnuté rohy, které byly mohutné;si u
bykii nez u krav. Jednalo se o spolecenské tvory, ktefi se pohybovali v rodinnych stadech
vedenych zkugenou samici. Pratura Ize oznaéit za lesni zvite. Zivil se travou, bylinami,
Zaludy a spadanym listim.

Domestikace zacala pfiblizn¢ pfed 8000 lety na uzemi dnesSniho jihovychodniho
Turecka popt. Syrie. Je mozné, Ze k dalsi domestikaci doslo 1 ve vychodni Asii a severni
Africe. Pomérné dlouho existovaly divoké 1 domaci formy vedle sebe. Byl rozsifen
zejména ve vychodni Evropé, kde se objevil poprvé piiblizné pred 25 tisici lety. Dale
kolem stiedozemniho mote a v Malé Asii. Jesté v 17. stoleti zil v Litvé. Vyhuben byl v

roce 1627.

Obr. 2 Mapa rozsifeni pratura, Foto: giganti.cz Obr. 3 Pratur, Foto: giganti.cz
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2. Tur kratkorohy (Bos brachyceros europaeus Adametz), ktery mél naopak mensi

télesny ramec s malou hlavou a kratkymi, u kotfene silnymi rohy, s vypouklym celem a

vyvysSenym meziroznim valem. Domestikovan byl ve Stfedni Asii.

Obr. 4 Tur kratkorohy, Foto: www.chov-skotu.webnode.cz

Plemena tura domaciho se d€li na dvé velké skupiny plemen. Zebu (Bos

vvvvv

indického pratura. Pfizpiisobil se tropickému podnebi a je dosti odolny proti nékterym

tropickym chorobam.

3

5 a1 N

Obr. 5 Zebu, Foto: Mariannino

Druha skupina plemen patii mezi bezhrba a odvozuji se od jiz vyhynulych
divokych predki pratura a tura kratkorohého. V zootechnické nomenklatuie se tedy skot

oznacuje jako zvite difyletické (Sambraus a kol., 20006).
2.1.2. Domestikace

Domestikace (zdomacnéni) je proces, pii kterém ¢loveék nahrazenim ptirozen¢ho
vybéru umélou cilevédomou selekci preménil urcité druhy zvitat. Od ptivodnich predki
se domestikovana zvitata li§i pfedev§im vzhledem, chovanim, uzitkovosti a dalSimi
parametry. Podminkou tspéSného procesu domestikace je predevsim silny stadovy ¢i

smeckovy pud, ktery zjednoduSuje komunikaci s ¢lovékem. Ke zdomacnéni vétSiny
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tradicnich zvitat doslo vétSinou v oblastech s kulturni vyspélosti lidské populace a
soucasnym vyskytem vhodného divokého ptedka. Tato oblast je oznaCovana jako
centrum domestikace. Pocatky domestikacniho procesu spadaji do prelomu starsi a
mlads$i doby kamenné (paleolitu a neolitu). Tehdy se z ¢lovéka sbérace stava usedly
clovék zemédélec.

Prvotni diivody domestikace zvirat se velmi liSily od dnes$niho vyuZiti. U skotu
byly hlavni pfi¢inou vyuziti kultovni zalezitosti. Teprve pozd¢ji se tato zvirata zacala
vyuzivat i hospodarsky. Domestikace ve svém dusledku vedla ke zméné mnoha
vlastnosti zvifat. Nejnapadnéjsi zménou je celkovy vzhled zvitat. Doslo ke zménam v
celkové velikosti 1 tvaru téla, vyznamné rozdily jsou ve zbarveni, velikosti a postaveni
usnich boltcli, rohti, zména v kvalité¢ a délce srsti. Dochazi i ke zméné¢ anatomickych
znaki, ke zmenSeni mozku, srdce, kostra se stavd jemnéjsi a mén€ odolna. K privodnim
jevaim domestikace patfi i zména fyziologie zvirat. Predev§im jde o castéjsi fije
domdcich zvitat a vétsi rozmnoZzovaci schopnost, urychluje se dospivani, prodluzuji se
laktace. Zasadni rozdily vidime v chovani zvifat. U vétSiny druht vede domestikace ke

snizeni odolnosti viici chorobam (Skoupa, 2010).

2.1.2.1. Domestikace skotu z hlediska genetiky

Studiem minulosti zvifat i lidi se zabyva archeogenetika. Tento védni obor byl
prosazen kolem roku 1990 a rozviji se jiz nékolik let i v Ceské republice. DNA
ziskavana extrahovanim vzorkd nalezenych napft. archeologickym vyzkumem, kde je v
idealnim ptipadé k dispozici lokalizace nalezu v geografickém prostoru a na ¢asové ose
se nazyva aDNA (archaickd, ancient DNA). Archeogenetika pracuje s archeologickym
materidlem organického pivodu piimo na urovni informacnich makromolekul
organismil, popiipadé¢ studuje sekvence aminokyselin a strukturu proteint. Jde o
informace jiné kvality, nez jakou poskytuje obvyklda morfologickd analyza
osteologického materidlu. Vnéjs$i prostfedi mtze v urcitych ptipadech pozmeénit ¢i
dokonce eliminovat fenotypovy projev genii odpovidajicich za vyznamné morfologické
znaky (Pavelka et al., 1996). Vé&tsi Cast genové exprese navic neni na typickém

archeologickém materidlu pfimo pozorovatelna.
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Po smrti organismu je DNA z jeho bun€k postupné rozklddana a nicena. Na
tomto procesu maji podil lysozomalni nukleazy, chemické zmény (oxidace, hydrolytické
zmény bazi), mikroorganismy, houby, hmyz a dalsi faktory. Pfesto mize byt za
ptiznivych podminek DNA dlouhodobé zachovana ve stavu umoznujicim extrakci a
analyzu (Hoftreiter et al., 2001). Béhem procesu degradace se fetézce DNA rozpadaji do
stdle menSich kusii. Prestoze né&ktefi autofi pfedpokladaji, ze za vhodnych podminek
mtze DNA pteckat i miliony let, vétSinou se hranice odhadu zivotnosti pohybuji v
intervalu 50-100 tisic let. V praxi to znamena, Ze je nezbytné pracovat s kratkymi useky
molekul, které obvykle nepiesahuji 100-300 parit bazi, ¢imz se zna¢né¢ zpomaluje
laboratorni zpracovani. Pfi analyze recentnich vzorkl je mozno pracovat s podstatné
delsimi useky DNA.

Analyzy DNA skotu potvrzuji ptivod evropského skotu z piedovychodnich
populaci pratura Bos primigenius (Loftus et al., 1999). Vzorky mtDNA z neolitickych
nalezli z Bavorska (5000 let pf.n.l.) jsou blizké modernimu skotu a 1i$i se zieteln¢ od
pratura a jeSt€ vice od zebu (Kiihn et al., 2005). Citované prace byly provadény hlavné
soucasnych plemenech prokazalo, Ze existuji jasné rozdily mezi Evropou jizni, Evropou
stiedni a severni, kde je haplotyp Y chromozomu velmi blizky vzorklim z pratura z doby
9500-1000 let pt.n.l. a lisi se od soucasného chovného skotu z jizni Evropy a Piedniho
vychodu. Dochdzelo tedy k pareni bykt pratura a domestikovanych krav, at’ uz se
jednalo o netimyslné ¢i zamérné ozivovani chovu (Gdétherstrom et al., 2005). Zda se, ze
to potvrzuje i analyza mikrosatelitl, kterd jasn€ rozliSuje u evropského skotu rozdily
mezi stfednim a jiznim, i1 kdyZ autofi této studie (Cymbron et al., 2005) to pficitaji
dvéma migra¢nim cestam prvnich zemédélct.

Pouzitelnost mikrosatelitd pii studiu skotu byla rovnéz prokdzana v piipadé
aDNA. Pro analyzu kosti skotu z 10. a 11. stol. z Dublinu bylo vyuzito
mikrosatelitovych markeri a data byla porovndvana s udaji ze soucasnych chovl z
Britanie, Irska a Skandinavie. Vysledky nepfiili§ prekvapivé naznacuji piibuznost ran¢
sttedovékého skotu spiSe s dneSnimi chovy na Britskych ostrovech nez ve Skandindvii

(Edwards et al., 2003).
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Domestikace divokého tura se odehrdla jen v blizkovychodni kolébce
zemedelstvi, v tzv. urodném ptilmeésici asi 6 000 let pt.n.l. Zbytek svéta ziskal skot jiz ve
zdomacnélé formé. Geny pratura piezily v nékterych plemenech dodnes. Domestikace
skotu predstavuje jeden z klicovych momentd v historii lidstva. Tur poskytl nasim
davnym predkim maso, mléko i taznou silu.

Genetické analyzy i1 archeologické ndlezy naznaCovaly, Ze nezavisle mohli
domestikovat divokého tura i obyvatelé¢ Afriky a vychodni Asie. Mezinarodni tym
genetikl vedeny Antoniem Torronim z univerzity v itdlské Pavii analyzoval
mitochondridlni dédi¢nou informaci 56 riznych plemen skotu a vysledky vlastnich
rozbori doplnil o kompletné pifectenou mitochondridlni DNA dalSich 50 plemen,
uloZenou v genetické databazi. Diky tomu mohli védci sestavit rodokmen soucasnych
plemen skotu. Vysledky prakticky vylu¢ovaly né€kolikandsobnou domestikaci. Skot byl
zdomacnén jen jednou a to v urodném ptilmésici.

V pribehu tisicileti ale doslo hned nékolikrat k "osvézeni krve" domaciho skotu
kiiZzenim s divokymi pratury. Jednou k tomu doslo v severni ¢i stfedni Evropé, podruhé
na jih od Alp. DNA téchto praturti je patrnd v dédi¢né informaci nékterych plemen skotu

dodnes (Petr, 2008).

2.1.3. Plemena skotu

Plemena skotu jsou populace stejného ptivodu s charakteristickymi vlastnostmi a
znaky. Béhem domestikace se umélym vybérem posilily jednotlivé zZadouci vlastnosti
zvitat a v soucasnosti se chovana plemena vice ¢i méné vyrazné odlisuji. V soucasnosti
existuje asi 450 jednotlivych plemen. Tato plemena se zafazuji do jednotlivych
plemennych skupin a li§i se uzitkovym zamétenim.

Plemena skotu miZeme dé€lit podle jednotlivych hledisek. Podle fylogenetického
puvodu, geografického rozsifeni, zemé, ptvodu nebo podle uzitkovosti a stupné
proslechténi.

Nejdulezitéjsi rozdéleni podle produkce na mléénd (dojna), masna a

kombinovana. Podle uZitkovosti miizeme rozliSovat plemena s jednostrannou

uzitkovosti, u kterych je jedna z uzitkovych vlastnosti vyjaddiena vyrazné€ji nez
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uzitkovost jind a na plemena s uzitkovosti dvojstrannou, u kterych se klade diraz na
uzitkovost mlé¢nou 1 masnou. Plemena skotu s tiistrannym uzitkovym zaméfenim maso-

mléko-tah jsou pfedevsim krajova, neproslechténa plemena skotu (Stan¢k, 2009).

Plemena s jednostrannou uzitkovosti (mlééné, masna):

1. Mlécna plemena - tvar téla trojihelnikovity, jemna hlava, mél¢i hrudnik, Sikmé
uloZeni Zeber, zad’ mohutna s viditelnymi kyCelnimi hrboly, plocha panev poskytuje
dostatek prostoru pro dobie vyvinuté siln¢ Zlaznaté vemeno, konCetiny suché. Spodni
linie t¢la se svazuje dola.

Zastupci - holstynsky skot, ayrshirsky skot, jerseysky skot nebo Svédsky cCerveny skot

2. Masna plemena — obdélnikovy tvar téla, Siroky hibet, vyrazné osvalena bedra, plece a
kyty, siln€jsi koncetiny, mensi vemena. Produkce mléka slouzi hlavné€ pro potieby telete.
Tato plemena se rozd€luji podle zpiisobu vykrmu na vykrm intenzivni, ve kterém se
vyuzivaji kvalitni objemnda krmiva (limousine, charollaise). A vykrm extenzivni, kdy se
byci vykrmuji na pastveé. V tomto zptisobu vykrmu neni dosahovéano takovych ptirtistku
jako ve vykrmu intenzivnim.

Zastupci — hereford, aberdeen angus, galloway, highland, hereford,charolais, salers a

dalsi

3. Kombinovana plemena - maso-mléénd s pfevazujici mlécnou produkei (normansky

cerveny skot) nebo mléno-masna k jatecnému zpracovani (némecky gelbvieh).

Kromé¢ dobte proslechténych, kulturnich plemen, existuji také plemena primitivni a
plemena jen malo zuSlechténd, krajova, kterd nemaji uzitkové vlastnosti uslechtilych
plemen. Na druhou stranu byvaji nendro¢na a odolnd a slouzi jako genova rezerva,
zasobarna alel pro dalsi Slechténi. Mezi primitivni plemena nélezi naptiklad uhersky
stepni Ci skotsky nahorni skot. Typickym pfikladem krajového plemene je ceska

Cervinka, kterd je od roku 1992 zatazena mezi genové rezervy (Stanck, 2009).
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2.2. Chov skotu v Ceské republice

Chov skotu je jednim ze stézejnich odvétvi zivocisné vyroby. Jde o uzavieny
komplex s vazbami na ostatni odvétvi zemédélské vyroby, zejména rostlinnou vyrobu.
Nejnarocnéjsi je na investice a spotfebu ziveé prace.

Hlavni produkéni funkei je dilezité zajiSténi dostate€ného mnozstvi kvalitnich a
bezpecnych potravin, piipadné surovin k primyslovému zpracovani. U mimoprodukéni
funkce chovu skotu je dilezité zajistit multifunkéni, trvalé a konkurenceschopné
zemédé€lstvi. Jeho vyznam spociva v udrzeni krajiny v pfirozeném a kulturnim stavu,
ekologicky zpisob hospodateni, vyuzivani trvalych travnich porosti a efektivni
pestovani objemnych krmiv na orné pudé. Mélo by zajiStovat udrzeni zaméstnanosti,
plnéni socialnich funkci, bezpe¢nost a jakost potravin a ochranu prostiedi a zvirat.

Miéko je ve vyzivé Clovéka nezastupitelné. Obsahuje plnohodnotné a lehce
stravitelné bilkoviny, mineralni latky a vitaminy. Jeho zpracovanim ziskdvadme mlécné
vyrobky jako je smetana, maslo, tvaroh, syr, podmasli, syrovatka a dal§i. Mlécna
plemena maji vyssi rentabilitu neZ masna plemena. Hovézi maso vyzivnou hodnotou a
stravitelnosti odpovida racionalni vyzivé. Na rozdil od mlééného skotu mé masny skot
horsi konverzi zivin. Teleci maso patii mezi masa dietni. Spotieba masa na osobu a rok
¢ini cca 8,1 kg. Skot poskytuje rovnéz krmivo pro ostatni hospodaiska zvitata. Mlezivo,
odpady pfii zpracovani, masové nebo masokostni moucky jsou dilezitym krmivem pro
zvitata. Dale poskytuje dileZité suroviny, které se zpracovavaji v riznych priimyslovych
odvétvich. Produkuje statkova hnojiva, ktera ovlivituji tirodnost ptidy. Se zdokonalujici
se Slechtitelskou praci roste uZzitkovost zvifat. Diive skot poskytoval trojstrannou
uzitkovost.

Se zvySujici se uzitkovosti doSlo k znacnym poklesim stavi. V roce 1980 bylo
chovano na nasem uzemi 3 428 954 ks skotu, z ¢ehoZ bylo 1 318 952 dojnic. V roce
2014 klesl pocet na 1 373 560 ks skotu a 563 963 ks dojnic. Dilezité je si uvédomit, ze
pokles stavu dojnic je na hranici unosnosti pro dal$i moznost Slechténi a selekci samici
zakladny. Proto v chovu skotu je selekce a geneticky pokrok zajiStovan zejména samci

(otcovskou) populaci (Stan¢k, 2011).
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Skot je konzumentem picnin produkovanych jak na orné pad¢ tak i na trvalych
travnich porostech.Tato skutecnost dava skotu dalSi rozmér, kdy se s respektovanim
vSech ekologickych hledisek zvySuje jeho vyznam jako vyrazného tviirce kulturni

krajiny (Kvapilik, 2011).

Nejpocetngjsi populaci v chovu skotu tvofi plemeno Ceské strakaté. Diivodem je
jednak domaéci ptivod a tim nejvétsi adaptace na chovatelské podminky v CR a také
kombinovana uzitkovost na dobré urovni. Z plemen mlécéné uzitkovosti je nejvice
zastoupeno holstynské plemeno. Populace jinych plemen s mlécnou uzitkovosti
(ayrshire, jersey, brown-swiss) jsou malo pocetné. Vétsinou je jejich chov situovan na
malé rodinné farmy. Také zastoupeni dalSich plemen s kombinovanou uzitkovosti
(pincgavsky, simentalsky, fleckvieh) je malo pocetné a vétSinou v ptihrani¢énich
oblastech. Velky nartist pocetnosti zaznamenala béhem minulych 15-20 let populace
skotu masné produkce. Mezi nejpocetn€jsi plemena patii aberdeen-angus, hereford,
charolais, limousine, masny simentél, piemont. Vidime i celkem pocetna stdda plemen

plavy akvitansky, galloway, salers, skotsky nahorni, gascogne.
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2.3. Zakladni genetické pojmy

Genetika je véda zabyvajici se dédicnosti a proménlivosti zivych soustav. Patii
mezi biologické védy a rozdéluje se podle hlediska studia organismi. Sleduje variabilitu,
rozdilnost a pfenos druhovych a dédiénych znakli mezi rodi¢i a potomky a mezi
potomky navzajem. Zakladatelem genetiky je Johann Gregor Mendel (1822 — 1884). K
nejvét§imu rozvoji genetiky doslo ve druhé poloving 20. stoleti. Pro ¢lovéka ma nejvetsi
vyznam klinickd genetika, kterd zkouma Cloveka, rizné genetické choroby, jejich Cetnost
a genetickou determinaci lidskych znakli. U genetické informace je pocatek kazdého
zivého organismu. Ke genetickému vyzkumu se pouzivd mnoho metod. Jde zejména o
metody biochemické, fyzikalni, mikroskopické a dalsi (Sipek, 2010). D&di¢nost nebo-li
heredita je jev, pti kterém rodice a jejich potomstvo reaguji v podobnych podminkach
podobnym zptisobem. Z hlediska modernich genetickych poznatki se dédi¢nosti chape

schopnost pfedavat informace.

2.3.1. Genom skotu

Pojmem genom rozumime soubor veskerého genetického materidlu buiiky,
jedince nebo vysSiho organismu. Studium genomi hospodaiskych zvifat se odviji ze
znalosti o struktufe genomu eukaryot. Hlavni genom savct je lokalizovan v buné¢ném
jadre. Kromé& n¢j existuje jest¢ genom vedlejsi (cytoplazmaticky), ktery je
v mitochondriich (Sipek, 2011).

V roce 2009 byl piecten cely genom skotu. Na jeho vyzkumu se béhem Sesti let
podilelo 300 védcu z 25 zemi. Byl zkouman na kravé plemene herefordsky skot, ktery se
chova pfedev§im na maso. Kromé jejho kompletniho genomu védci prozkoumali jesté
témét 500 dalSich krav patfici k devatenacti plemenim z nejriiznéjSich oblasti svéta.
Sledovali 37 tisic Gisekli na genech, v nichZ se jednotlivé kravy mezi sebou lisily. To
umoznilo 1épe pochopit vztah mezi geny a konkrétnimi vlastnostmi jednotlivych plemen.
Genom skotu tvofi pfiblizné 3 miliardy pismen, podobné jako u clovéka. Védci
identifikovali 22 tisic genll. V zavéru zjistili, Zze krava je na Grovni genu vice podobna

¢lovéku nez mys nebo potkan.
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Poznéni genomu skotu a rGznorodosti jednotlivych polynukleotidi (SNP) by
mohlo vést k pomoci v mnoha oblastech. Mohlo by byt dosazeno lepSich vysledkt v
ramci Slechténi, zvlasté pokud jde o zdravi skotu a jeho odolnosti viici nemocem. Dale
ve zlepSeni mlééné nebo masné produkce, co se tyc¢e kvantity jako jsou pfirtistky nebo
kvality jako je kfehkost masa nebo mramorovani. V budoucnosti by tak mohlo dojit k
feSeni nekterych naléhavych kol sou€asnosti, jako je naptiklad zajisténi vykonnosti a
udrzitelnosti produkce potravin. To by bylo feSenim pro potravinaiskou Kkrizi.

Vyzkum ukézal, ze skot prodélal v nedavné dobé rychly pokles velikosti
efektivni populace pravé v disledku domestikace, selekce a formovani plemen. Jednalo
se zejména o ztratu v rozmanitosti dulezitych gent, které jsou zapojeny do fungovani
imunitniho systému, laktace a metabolismu. Je dulezité¢, abychom zachovali potfebnou

variabilitu plemen prostfednictvim Slechtitelskych programt (Beran, 2009).

2.3.2. Zdravi

Zdravé zvife je to, které ve srovnani s ostatnimi nejevi odchylky v chovani.
Nejevi vnéjsi ptiznaky onemocnéni, probihaji u n€j harmonicky vnitini procesy latkové
vymeény a jeho uzitkovost odpovida genetickému zékladu a pfisunu Zivin v krmné dévce.
Z klinického hlediska je zdravi vysvétlovano jako stav organismu, pii kterém jsou
v harmonickém souladu jeho morfologické a funkéni vlastnosti vSech organt a kdy
béZznymi metodami se nezjisti odchylky od stanovené fyziologické normy.

Kolektivni zdravi je zdravi v celém stadé, které chapeme jako jednotny zdravotni
celek. Dulezita je kontrola uzitkovosti, spravné podminky prostiedi, pravidelna kontrola
klinického stavu celého stada. V¢asné ur€eni pficiny vyskytu onemocnéni. Zdravi nema
trvaly charakter. Vyviji se a vytvafi v zavislosti na fad¢ faktorti vnéjSich a vnitinich.
Jejich vliv mlze byt negativni nebo pozitivni. Zdravi zvitat je do urcité miry vytvarenim
souladu vnitinich a vné&jSich podminek prostiedi. Zakladnim voditkem pro hodnoceni

zdravotniho stavu je tzv. trias, kdy se méfi télesnd teplota, puls a dech (Kursa et al.,
1998).
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2.3.3. Nemoc

Nemoc (choroba) je porucha zivotni ¢innosti organismu, kterd vznika na zékladé
patogennich podnétd, poruSuje homeostazu, snizuje produktivitu a ekonomickou
hodnotu zvitete. Je to neschopnost adaptovat se na podminky prostfedi a naruseni
harmonického vztahu uvniti organismu. Pribéh nemoci miiZze byt ovlivnén psychickym
stavem, znalostmi nemoci, osobni charakteristikou a individualnimi rysy nemocného. Na

prib&h ma vliv i okoli, vék a pohlavi (Kursa et al., 1998).

Onemocnéni vznika sou¢asnym pusobenim nékolika faktori:
a) podminky prostiedi

b) intenzita infekce

¢) uplatnéni v Case

d) vnimavost a rezistence organismu

Pfi¢iny vzniku onemocnéni jsou vnéj$i a vnitini. Mlze jimi byt patogen, vnéjsi
prostiedi, stav organismu a nasledné¢ kombinace uvedenych. Mezi vnéjsi pficiny patii
fyzikalni pfi¢iny (mechanické, termické, zateni a elektricky proud), dale pak biologické
priciny (bakterie, viry, paraziti nebo plisn¢) a chemickotoxikologické pticiny. Vnitini
pri¢inou onemocnéni je konstituce zvifete. Ta vyjadiuje zdravotni stav, silu a odolnost
organismu proti nepifiznivym vlivim. Rizné konstituéni typy jsou nachylné k riznym
typim onemocnéni. Zdrojem nemoci miize byt zavleCeni nakazy zven¢i nebo

mikrobialni inava staje (Kursa et al., 1998).

2.3.4. Genetické onemocnéni

Genetické onemocnéni je onemocnéni zplusobené vrozenymi abnormalitami v
genech nebo chromozomech, které jsou zcela bézné a maji vliv na jedno zvite z kazdych
nékolik tisic nebo milioni (Gholap, 2014). Monogenni genetické choroby jsou
disledkem mutaci a jejich ovlivnéni vnéjSim prostfedim byva minimalni. Podstata

genetickych chorob muize byt rizna. V nékterych piipadech metabolickych chorob je na
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vin¢ nedostatek enzymu, ktery katalyzuje ur¢itou metabolickou drahu (piipad klasickych
metabolickych chorob jako jsou fenylketonurie nebo galaktosemie). V jinych ptipadech
miuiZze byt na vin¢ porucha syntézy strukturni ¢astice buniky (naptf. membranovych kanala
u cystické fibrozy nebo membranovych receptori u familiérni hypercholesterolemie)
nebo je poskozena syntéza strukturniho proteinu, coz se dotykd celych tkanovych
systémii (osteogenesis imperfecta, svalové dystrofie). Casto lze nasledek deficitu
produktu mutovaného genu odvodit logicky (mutace v genech pro syntézu globinovych
fetézcli zpasobuji pfislusné hemoglobinopatie; nedostatek nékterych srazecich faktort
zpusobuje hemofilii atd.)

Je tfeba si uv&€domit, ze ne vZdy negativné pusobi deficit produktu, ale diky
mutaci se muze syntetizovat pozménény produkt, ktery miize mit mnohem negativnéjsi
vliv, nez jeho samotny nedostatek. V potaz je také nutno brat vSechny biochemické a
fyziologické interakce, které se tykaji sledovaného produktu (Sipek, 2010). Vzniknou-li
mutace Vsomaticky buikéach, ovliviiuji jejich funkci a tyto vlastnosti se dédi
v somatické linii vzniklé z ptivodni mutované buiiky, av§ak onemocnéni nejsou dédicna
z generace na generaci. Piikladem mohou byt napfiklad nadory nebo vrozené vyvojové
vady. Mutace, které postihnou buiiky zarodecné linie gamety, se jimi pienasi z generace
na generaci a jsou pfi¢inou dédiénych — hereditarnich nemoci. Rada, ne viak vechna
dédicnd onemocnéni jsou vrozend — kongenitalni (Hofirek, 2009).

Nekteré genetické poruchy se dédi z gent obou rodica, neékteré jsou vzdy nebo
témeét vzdy zplsobeny novymi mutacemi nebo zménami v DNA. VétSina z nich se
vyskytuje ziidka a jsou malo obavané, ale zvySeni jejich Cetnosti v urcitém okamziku, se
stava vyznamnym ekonomickym problémem a zvifata musi byt vylouceni z chovu. Tyto
genetické choroby se vyskytuji u vSech plemen, nékteré vady jsou vsak siln€ spojené s
urcitymi plemeny ("Weaver Syndrom" hnédého Svycarského skotu). Kolem 200 rtiznych
genetickych defektti bylo zjisténych u skotu. Genetické abnormality pfispivaji ke Spatné
vykonnosti zvifat, strukturdlni nezdravosti, témet smrtelné nemoci nebo mohou vést a k

uhynu zvitat (Gholap, 2014).

Nejbeéznéjsi dédicnosti genetické choroby je jednoducha recesivni dédicnost.

Tele pfijima recesivni gen od svého otce i matky. Nékolik zdédénych defekti je
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zpuisobeno geny s neiplnou dominanci a nékteré jsou zpisobeny dvéma ¢i vice soubory

gentl.Mezi takova onemocnéni patii napiiklad BLAD (Gholap, 2014).

Dalsi moznou dédicnosti je autosomalné dominantni dédi¢nost. Kazdy jedinec
zdédi jednu normadlni kopii urcitého genu a jednu zménénou neboli mutovanou. Tato
mutovand kopie ptevazi svym vlivem nad zdravou kopii genu, a proto se u postizeného
jedince projevi genetické onemocnéni. Podle toho, ktery gen je mutovan, se projevi
odpovidajici onemocnéni. Né&kterd autosomdlné dominantni onemocnéni se projevi
thned po narozeni, zatimco jina az v dospélosti — tak se nazyvaji onemocnéni s pozdnim
nastupem. Mezi autosomalné dominantni onemocnéni patii napiiklad syndaktylie nebo

arachnodaktylie (Sipek, 2010).
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2.4. Prehled a charakteristika vybranych genetickych onemocnéni

V chovu skotu je Siroce pouzivané umeélé oplodnéni. Nosi¢i genetickych
onemocnéni jsou pravdépodobné piitomni v populaci chovnych plemenikti. Doporucuje
se tfidit chovné byky kvili genetickym chorobam, aby se zabranilo zbyte¢nému Sifeni v
ramci populace. V soucasné dob¢ jsou k dispozici DNA testy pro genetickd onemocnéni
jako jsou citrulinemia a BLAD, které mohou byt diagnostikovany ve velmi mladém
veéku zvifete na bazi PCR-RFLP markeru, ktery mlize pomoci identifikovat podezielé
pfipady. VyuZivaji se 1 pro tfidéni potencidlnich plemenikli s neZadoucimi alelami.
Takové testovani genetického onemocnéni v mladém véku se miize pomoci vyhnout
znaénym ekonomickym ztratdm, ke kterym by mohlo dojit v disledku Sifeni vadného
sperma chovnych byku. Proto je nutné zkoumat vSechny genetickd onemocnéni, jejich
definici, genetickou pficinu, zéklad, klinické ptiznaky a Cetnost vyskytu a obecné zjistit
mozné strategie, jak jim cCelit a vyhnout se hospodaiskym ztratdm v dusledku téchto

chorob u mlé¢énych vyrobki a hovéziho masa (Gholap, 2014).

2.4.1. Komplex vertebralnich malformaci (CVM) holStynského skotu

Komplex vertebralnich malformaci (CVM) patii mezi nejCastéji zaznamenané
vrozené vady telat. Onemocnéni bylo popsano Danskymi védci jako postizeni s
recesivni dédi¢nosti. U ptenasect heterozygotii CV nedochdzi k viditelnému projevu
choroby. CVM je syndrom smrtici malformace, také pozorovana u dlouhodobé¢
potracenych plodi a perinatalnich telat (obdobi pfed porodem a kratce po ném).
Nejcasteji se jedna o jedince homozygoty tedy ty, ktefi od obou rodi¢i zdédili ptislusnou
alelu (postizenou ¢ast genu). Homozygotni kombinace je pro nositele letadlni (Pazdera,
2001). Onemocnéni se vyznacuje rastovou retardaci a oboustrannym prohnutim
zapéstnich clankid prsth a zaprstnich spoji spolu s rotaci prstii. Postizend telata maji
anomalie patefe véetné znetvorenych obratlii, Zeber a skolidz. Casta je snizena hmotnost
a srde¢ni abnormality (Agerholm, 2001). Typicky je zkraceny krk a prodlouzeny nart u
kongetin. Rada CVM plodu je potracena ve 159. dni biezosti, jina CVM telata se narodi
pred¢asné a brzy po porodu umiraji (Citek et al., 2006).
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Byla identifikovana jedind baze substituce (guanin na thymin) v poloze 559 v
genu SLC3543 jako pticina CVM. Postizena telata maji tuto mutaci v obou alelach, coz
naznacuje autosomalné recesivni charakter poruchy. Tento gen koduje SLC3543
nukleotid- sacharid transportér, ve kterém se zdkladni mutace odrazi v substituci
aminokyseliny v poloze 180 (valinu do fenylalaninu), a tedy inhibuje funkci
transportéru. Nukleotid-sacharid transportér hraje dulezitou roli v mechanismech
ovladajici tvorbu obratlii z neclankovaného paraxialniho mesodermu. Z tohoto davodu,
vadna molekula transporteru vede k CVM. Genomové analyzy tvoti zaklad pro rozvoj

komer¢né dostupnych testii genotypizace (Gholap, 2014).

Obr. 6 Mrtvé narozené holstynské tele s CVM vadou. Kontrakce a odchylka
metakarpofalangealniho kloubu, mirna rotace a odchylka ¢lankt prstd na levé zadni noze a

znacné zkraceni krku, Foto: C. Bendixen

Obr. 7 Pateini malformace telat Obr. 8 Fenotypickd zména vzhledu

Foto: J.S. Agerholm Foto: J.S. Agerholm
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Do roku 2006 bylo analyzovano 136 plemenic a z vysledktl bylo zjisténo, ze 28 z
nich je heterozygotnimi pienaSeci. Podil pozitivnich nalezli byl zna¢né vysoky. Vyplyva
to z frekvence zastoupeni recesivni alely, ktera byla 10,3% a relativni frekvence
heterozygott 20,6% . To znamena, e kazdy paty zvife byl prenasecem (Citek et al.,
2006).

Britt Berglund (2004) konstatoval, ze komplexni vertebralni malformace (CVM)
je autozomalné recesivni dédi¢na porucha u holstynského plemene. Diivody nitrodélozni
umrtnosti béhem celého obdobi biezosti vedou k opakovani chovu a nedobrovolnému
utraceni krav a tim ekonomickym ztratdm. Berglund a kol. pozorovali 23% prevalenci
CVM nosict u bykii. Ghanem a kol. (2008) pozorovali frekvenci 13.0% nosicii u skotu.
Schiitz a kol. (2008) uvadi 8,3% v roce 2002 a v roce 2007 pozorovali 2,3% CVM
nosicl. Meydan a kol. (2010) pozorovali mutaci alelové frekvence 0,017 s ptislusnym
nosic¢em prevalence 3,4% CVM.

Toto onemocnéni se zda byt celosvétovym problémem pro populaci hol§tynského
skotu a vyskyt téchto pfipadi se bude pravdépodobné vyskytovat v celé fadé¢ zemi
pouziti CV bykt v plemenitbé. Mélo by dojit k vyfazeni heterozygotnich zvitat z chovu
a k systematické kontrole vyskytu CVM u holitynského plemene (Citek et al., 2006).
Seznam vsSech bykd, ktefi jsou moznymi nositeli CVM faktoru byl sepsan Svazem
chovateli hol3tynského skotu CR ve spoluprici s Ceskomoravskou spole¢nosti

chovateld, a.s. Hradistko (CMSCH, 2010).

Historie

Toto onemocnéni bylo u holstynskych telat poprvé popsano v roce 2000 v
Dénsku, kde od roku 1989 byl platny sledovaci systém dédi¢nych onemocnéni. V ramci
tohoto programu chovatelé hlasili podezielé piipady dédicnych abnormalit a vybrané
ptipady pak byly pfedkladany k laboratornimu vySetfeni. Od fijna 1999 bylo nejvice
podobnych abnormalit hlaSeno u holstynskych telat (Agerholm, 2001). Poté se nasledné
CVM objevilo v USA (Robert, 2001) a v Japonsku. V roce 2001 byl zndm gen a mutace,
které byly zodpovédné za tuto chorobu. Od tohoto roku byl také zaznamenan nartst

CVM u holstynského skotu. Mutace byla zpétné dohledana k americkému plemenikovi
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Carlin-M Ivanhoe Bell. Pozdéji bylo zjisténo, Ze nositelem byl jiz jeho otec Penstate
Ivanhoe Star (Citek et al., 2006). Globalni vyskyt této genetické poruchy je zptisoben
rozsahlym pouzitim heterozygotnich plemenikti (Robert, 2001).

Diagnosticky test pro CVM zalozeny na odkazovanych genetickych markerech

byl vyvinut v Danském Ustavu zemédélskych véd.

2.4.2. Syndrom deficience adhezni schopnosti leukocytii (BLAD)

Syndrom deficience adhezni schopnosti leukocytt skotu (BLAD) je onemocnéni
imunologické povahy. Béhem jednoho roku vét§inou dochazi k imrti nemocnych telat.
Onemocnéni se dédi autosomalné recesivnim zpisobem. Jedinci s timto onemocnénim
jsou nachylnéjsi k opakujicim se a prodlouzenym slizni¢nim epitelialnim infekcim. Tato
zvifata vykazuji znamky imunodeficience, ale vzhled postizenych zvifat se lisi.
Hematologické zmény v kombinaci s nedostatecnym riistem mohou byt pouze klinickym
ptiznakem BLAD, alesponn v urcitych fazich vyvoje onemocnéni. Rozsahlé viedy a
nekrozy, stomatitida, periodontitida (zdnét na kofenovém hrotu zubu), ztrata zubi a
alveolarni periostitida (zanét v bezprostiedni blizkosti vytrzeného zubu) jsou castym
onemocnénim Ustni dutiny. Muze dojit k rozsahlym dermatofytézam (plisiova
onemocnéni kiize, chlupt a paznehtl). Je pozorovana multifokalni chronickd viedova a
nekrotizujici enteritida, ryma a hnisavd bronchopneumonie, které byly nalezeny pfi
pitvach (Agerholm et al., 2007).

Nagahata (2004) studoval geneticky piipad a povahu onemocnéni a uvedl, Ze
BLAD je autozomalné recesivni vrozené onemocnéni holstynského skotu a je
charakterizovdno castymi bakteridlnimi infekcemi, opozdénym hojenim ran a
kratkodoby rastem a je také doprovazeno pretrvavajici vyznacenou neutrofilii (Gholap,
2014).

Vyskyt BLAD byl stejn€ jako CVM zjistovan u holstynského skotu chovaného v
Ceské republice v letech 1993-2005. Byl genotypizovan metodou polymerazové
fetézové reakce a metodou polymorfismu délky restrikénich fragmenti (PCR/RFLP)
podle Nagahata et al. (1993). Ten provad¢l vyzkum v Japonsku, kde odebral vzorky krve
od 796 holstynskych dojnic ze 20 stad z 6 okresti Japonska v obdobi od ¢ervna 1994 do

27



srpna 1995. Metodou PCR zjistoval vyskyt nemocnych BLAD a pfenasSecii. Pouzitim
spermatu potvrzenych pienasecti k umélému oplodnéni v okrese Hokkaido byla
zkoumana genova frekvence pienaSect byku. Prevalence ve 20 stadech (796 krav, do 2,5
roku stafi) byla v rozmezi od 0 do 23,5% a prevalence stfedni BLAD ptfenasect byla
8,1%. Tyto hodnoty byly vyznamn¢ vys$i nez u stdd dojnic, ve kterém nebyl zjistén
vyskyt BLAD. Stafi téchto krav prenaseci se pohybovala od 2,5 do 11 let. Stiedni
hodnoty genové frekvence BLAD mezi 796 krav z 20 stad a 433 krav z 10 stadech, ve
kterych byl zjistén vyskyt BLAD byly 0,041 a 0,054, v daném potadi. Vyskyt BLAD
postizenych u holstynskych dojnic se odhadoval na 0.16-0.31% pfi narozeni v Japonsku
bez genetické kontroly (Nagahata et. al., 1997).

Onemocnéni je zpiisobeno jednou zakladni substituci adeninu s guaninem na
383. nukleotidu v genu CD18 (ITGB2), coz nasledné vede k nahrazeni kyseliny
asparagové glycinem v poloze 128 v odpovidajicim proteinu (D128G) (Gholap, 2014).
Za roz§iteni v populaci holStynského skotu je zodpovédny byk Carlin-M Ivanhoe Bell,
ktery je také nositelem CVM. Onemocnéni se neobjevilo do doby, nez zacalo dochazet
ke kiizeni mezi jeho potomky.

Vyskyt heterozygotii béhem obdobi 1993-1998 pievysoval u holstynt 10%. V
USA byla zjisténa frekvence pienaseci 14,1% u byki a 5,8% u krav. U danskych
plemennych bykl byla naméfena hodnota 26,7%. Pfi analyze Ceskych holstynii bylo
nalezeno 67 pozitivnich bykt ze 377 a 4 kravy ze 61. Bylo zakdzano pouziti
heterozygotnich bykti za icelem ozdraveni populace. Po tomto opatfeni byl zaznamenan
vyrazny pokles frekvence pozitivnich byki. V letech 2002-2004 byl zjiStén vyssi vyskyt
pozitivnich jalovic, coz bylo nejspiS zpusobeno nizkym poctem testovanych zvifat.
BLAD status byl zjistén u kazdého mladého byka bez ohledu na to, zda se v rodokmenu
vyskytl postizeny piedek (Citek et al., 2013).

2.4.3. Deficience uridin-5"-monofosfatsyntazy (DUMPS)

Mezi dalsi autosomdalné recesivni onemocnéni patii nedostatek uridin-5'-
monofosfatsyntdzy nebo-li DUMPS. Tento enzym ma klicovou roli pii syntéze

pyrimidinovych nukleotidl, které jsou nutné pro syntézu nukleovych kyselin béhem
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embryondlniho vyvoje a jsou dulezit¢é pro normdlni rGst a vyvoj pifezvykavych i
neptezvykavych zvifat (Kuma et al., 2010). Inaktivace tohoto enzymu je zplisobena
autosomalné recesivni dédi¢nosti mutace, ktera se vyskytuje v genu UMPS. Mutace (C
— T), vede ke ztraté restrikéniho mista z Ava I mista v kodonu 405 genu (Schwenger et
al., 1994). Tento gen katalyzuje pfeménu kyseliny orotové na uridin monofosfat,
prekursor vSech pyrimidinovych nukleotidi. Heterozygoti jsou fenotypicky normalni,
ale vykazuji pouze polovinu normdlni aktivity UMPS enzymu, ktery zpiisobuje
zvySenou hladinu kyseliny orotové v mléce a moci (Paiva et al., 2013).

Vyskytuje se u holstynského skotu a vyznacuje se snizenou krevni aktivitou
enzymi UMPS. Rist a vyvoj plodii homozygotné recesivnich telat je zastaven, coz vede
k embryonalni imrtnosti zhruba 40 dni po zapusténi. U dojnic miize zplsobit 1 zavazné
problémy s plodnosti. Na vyskyt DUMPS bylo provedeno nékolik Setfeni v riznych
zemich a nebyl nalezen 74dny nosi¢ u populaci holtynského skotu v Polsku, franu, Indii
ani Turecku (Meydan et al, 2010), ale byla nalezena mutovand alela ve studiich
provedenych v USA a v Argentiné¢ (Kuma et al., 2010). VétSina pienaSecii DUMPS
nalezenych v severni Americe a v Evrop¢, byli potomci Happy Herd Beutician, patého
nejlepsiho holstynského byka v Americe roku 1987. Patel (2006) sledoval DUMPS u
holstynského indického skotu. Metoda polymerdazova fetézova reakce a metoda
polymorfismu délky restrikénich fragmenti (PCR/RFLP) byla provedena ve skupiné 642
zvitat, hlavné¢ holstynského skotu a jeho hybridi k identifikaci nosicli tohoto
onemocnéni. Nebyl nalezen zaddny nositel DUMPS. Proto se i1 nadale doporucuje
sledovat onemocnéni specifické pro plemeno u plemennych byki pted jejich zafazenim

do inseminac¢niho programu (Schwenger et al., 1994).

2.4.4. Citrulinemie

Citrulinemie je dédi¢né onemocnéni Casté pro holStynské plemeno. Jde o
specifické metabolické genetické onemocnéni skotu na celém svété. Poprvé bylo
popsano v Australii, kde bylo rozsifeno v celé holStynské populaci po dovozu semene ze
severni Ameriky od byka Linmack Kriss King, jehoz otec byl nositel alely Gray View

Crisscross (Hopper, 2014). Podobné¢ jako u nedostatecné adheze leukocytt a uridinového
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nedostatku monofosfatu syntazy, je toto dédicné onemocnéni autosomalné recesivni a
specifické pro plemeno. Je zptisobené nedostateCnou Cinnosti argininosukcinatsyntetazy
syntazy, které vede k naruSeni metabolismu enzymatické mocoviny. Mutace se tyka
jedné zékladni substituce (CT) v exonu 5 argininosukcinatsyntetazy (ASS), kterd pievadi
CGA kodon, ktery koduje arginin-86 na TGA, transla¢ni ukonceny kodon. To ma za
nasledek zkraceny peptidovy produkt (85 aminokyselin misto 412) oslabenou funk¢ni
¢innost (Gholap., 2014). Postizena zvitfata vykazuji poruchu mocovinového cyklu, coz
zpusobuje hromadéni amoniaku v krvi a tkanich (Li et al., 2010).

Velmi nizky vyskyt 0,3% byl zaznamenan v USA u holstynského skotu. V prvni
studii v Némecku 17% jedinct z testovanych bylo heterozygotnich pro citrulinemii.
Dalsi studie v Némecku testovala 866 holstynskych byka, kterym bylo odebrano sperma.
Genomova DNA byla izolovdna pomoci proteindzy K a extrakce fenol chloroformem
byla provedena podle metody Maniatise (1982). Metoda Stépeni pomoci polymorfismu
délky restrikénich fragmentli odhalila 3 elektroforetické pasy 82 bp, 103 bp a 185 bp,
které se objevuji u nosict citrulinemie a dva fragmenty 82 bp a 103 bp u homozygotnich
normalnich zvifat. Zadny z testovanych bykd nebyl heterozygotni pro citrulinemii.
Z tohoto zavéru vyplyva, ze v Némecku doslo ke znacnému snizeni vyskytu tohoto
onemocnéni. To dokazuje i1 fakt, ze v USA se objevilo pouze jedno nemocné tele.
Severni americké populace a némecké pouZzivali stejné elitni byky, ale matetské
plemenice se liSily. V dnesSni dob¢ vyskyt citrulinemie klesa, protoze se v chovu
pouzivaji pouze homozygotni byci, ktefi nejsou nositeli onemocnéni (Grupe et al.,
1995).

Telata jsou pfi narozeni klinicky normalni, ale do 24 hodin se u nich objevuji
poruchy v chovani, hybnosti, bezcilné bloudéni, slepota, kieCe a béhem 4-5 dni muze
dojit k ataxii, ulehnuti, zmitani, kolapsu a thynu (Hopper, 2014).

-I:I-i- M ++ ++  +H+ PCR
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Obr. 9 Genotypizace citrulinemie, Foto: Meydan
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2.4.5. Arachnomelie hnédého Svycarského skotu

Arachnomelie u hnédého Svycarského skotu je monogenni autozomalné recesivni
dédicné vrozené onemocnéni kosterniho systému, ktery zplisobuje u telat postizeni
pavouciho vzhledu. Kosti nohou se zdaji byt kieh¢i nezZ normalné a spontanni zlomenina
v priabéhu porodu muize poskodit matku. Telata jsou postizend arachnomelii celé funkéni
jsou oblic¢ejové deformity kosti, arachnodaktylie (dlouhé a tenké pavouci prsty), uhlové
deformity v distalni ¢asti zadni nohy, svalova atrofie a nékdy i srdecni vady (Testoni a

Gentile, 2004).

V pribéhu 20 let byly odebrany vzorky 15 telatim (7 krav, 8 byka) a jejich
dostupnym piedkim hnédého Svycarského plemene s klinickou a patologickou
diagnozou arachnomelie v Italii a ve Svycarsku. Dale celkem u 36 uznanych nosict,
klasifikovanych jako heterozygoti, bylo zaznamenano potomstvo s arachnomelii. Kromé
toho byly k dispozici vzorky 13 testovanych potomkii nepfenosnych plemenikt
ptibuznych zakladatele rodiny. Pocatecni genom skenovani byl ziskdn za pouZiti
podmnoziny 8 postizenych a 19 nosict zvifat. Mapovaci studie pak byly provedeny na
vSech zviratech.

Vsech 15 postizenych telat bylo ptibuznych s pravdépodobnym plemenikem
zakladatelem Norvic Larry Lilasonem, narozenym v roce 1957. Zakladajici mutace tedy
pravdépodobné vznikla 42 generaci pfed vznikem pfipadd. Zejména jeho syn Norvic
Lilason Beautician narozen 1960, byl diive oznaden jako odpovédny za celosvétové
Siteni onemocnéni u hnédého plemene skotu.

V této studii bylo provedeno skenovani mikrosatelitnich markerd u 8
arachnomelii postiZzenych telat a 19 osvédCenych nosi¢i. Markery pouZzivané pro celé
genomy testu ukazali praimérné Cislo z 5.3 alel a priimérny mikrokontrolér (PIC) z 0,57.
Z 240 testovanych mikrosatelitnich markerti bylo 5 markerti homozygotnich. Tti z téchto
péti markerti, RM500, BR2936, a ETH10 byly nalezeny ve stfedni ¢asti chromozomu 5
skotu a jeden z nich (ETH10) byl navic vyznamné spojen s fenotypem arachnomelie.

SniZeni heterozygotnosti u postizenych telat bylo doplnéno zjisténim, ze 19 genotypt
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prenaseclti ukdzalo na alesponi jednu kopii alely, kterd byla pfitomna ve vSech osmi
pfipadech na celkem tiech sousednich markerech chromozomu 5 RM500, BR2936, a
ETH10. Pét dalSich markeri bylo také spojeno s arachnomelii. K ovéfeni vysledkl
studie byla provedena vazebna analyza, kterd potvrdila lokalizaci arachnomelia lokusu

na bovinnim chromozomu 5 (Rossi et al., 2008).

Pro onemocnéni arachnomelii neexistuje Z4dny pifimy ani nepiimy DNA test,
ktery by odhaloval nosi¢e. V mnoha piipadech zkouska nepiimého DNA testu poskytuje
spolehlivou informaci o genotypu onemocnéni zvifete. Identifikace ptivodce genu muze
odhalit nové poznatky zakladnich procest kostni diferenciace. Z tohoto diivodu, bovinni

fenotyp arachnomelie pfedstavuje vynikajici pfirozené se vyskytujici model ukazujici

komplex vyvojovych vad, které mohou byt pfipadné prozkoumany pro lepsi pochopeni
podobnych defektd u lidi (Rossi et al, 2008).

Obr. 10 Arachnomelie u hnédého $vycarského skotu, Foto: Stefania Testoni

Historie

Vypuknuti arachnomelie u populace evropského hnédého skotu zacalo v prubéhu
let 1980 po zdokonaleni mistnich hnédych plemen od zna¢ného pouziti vysoce
selektovaného amerického hnédého Svycarského plemenika (Brem et al. 1984).
Heterozygotni nosi¢e tohoto onemocnéni shromazd'uje kontrolni Slechtitelsky program
ve Svycarsku, ktery byl zalozen v roce 1985. Ctyfi piipady arachnomelie byly hlageny

v Itélii (Testoni a Gentile, 2004). Z pocatku se zdalo, Ze patogeneze arachnomelie skotu
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pfipomina lidsky Marfaniiv syndrom. Nicméng, nedavné klinické ndlezy zaznamenaly u
arachnomelii postizenych telat liSici se typické obrazy od lidskych Marfanovych
pacientli (Testoni a Gentile, 2004). Kromé toho odliSny fenotyp vice se podobajici
lidskému Marfanovu syndromu byl v posledni dobé popsan u skotu skryvajici

onemocnéni zptisobené mutaci v genu skotu FBN1 (Rossi et al, 2008).

2.4.6. Chondrodysplasie

Chondrodysplasie je oznaceni pro kongenitdlni malformaci skeletu
charakterizované zmenSenim kosti. Morfologicky vzhled vykazuje zna¢né rozdily, ale
hlavnim rysem vSech pfipadil je snizend délka kosti s endochondralni strukturou ristu
(Agerholm, 2007). Toto onemocnéni bylo hlaseno u mnoha plemen skotu a bylo
zaznamenano kolem deviti riznych genetickych typt. Tti typy morfologicky odlisnych
forem na genetickém zaklad¢ byly zaznamenany u danského skotu: chondrodysplasie u
dexter plemena, chondrodysplazie u ddnského ¢erveného mlé¢ného plemene ve vztahu k
otci Thy Skov a chondrodysplasie u danského holStyna v souvislosti s otcem Igale Masc.
Nekteré typy zpisobuji tmrti plodu nebo potraty, jiné snizenou zivotaschopnost zvifat a

u nékolika typt se narodi Zivotaschopna telata s kratkymi koncetinami (Gholap, 2014).

Obr. 11 Chondrodysplazie u plemene dexter, Foto: Davidson

2.4.7. Syndaktylie

Syndaktylie nebo-li mulefoot (mez¢i noha) je vrozena malformace nejcastéji
pravé pfedni koncetiny v nékterych piipadech 1 ostatnich koncCetin vyznacujici se uplné
nebo ¢astecné srostlymi fungujicimi paznehty. Toto onemocnéni se nejcastéji objevovalo

u holstynské populace v USA. Vada je zpusobena ztrdtou nékterych vnitinich ¢asti
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chromozomu a inzerci, kdy dojde k vloZeni urcitého tseku jednoho chromozomu do
druhého a bodovou mutaci. Dédi¢nost je v tomto piipadé autosomdlné recesivni s
neuplnou penetraci (79% u holstynského skotu). V roce 1996 byl u skotu nalezen lokus
syndaktylie na chromozomu 15 a je patrny v mutaci nizké hustoty lipoproteinového
receptoru souvisejiciho proteinu LPR4 (Windsor a kol., 2009).

Typickymi ptipady syndaktylie jsou srlst prsti paznehtii. Nékdy mize byt
pfitomna hibetni stfedova ryha. Morfologickd zména odrazi zakladni kosterni
malformace. Pozorované ptipady ukazovali izkou meziprstni prasklinu a sriist pouze
vétSiny proxidlni ¢asti pouzdra paznehtu. K tomuto piipadu nemusi dojit, pokud jsou
paznehty peclivé kontrolovany. Neékteré dalsi morfologické abnormality jako je
napiiklad synostdéza, se muzou vyvinout v jinych distalnich c¢astech postizenych
koncetin, naptiklad u zaprstnich nebo zanartnich kosti a karpalnich nebo tarsalnich kosti.
Dalsi zmény, které vétSinou provazeji toto onemocnéni se nachazeji ve svalech,

Slachach, nervech a cévnim zasobeni distalni koncetiny (Gholap, 2014).

2.4.8. Arthrogryposa

Arthrogryposa nebo-li ,,syndrom kudrnatého telete je onemocnéni, které se
nejCastéji vyskytuje u masnych plemen skotu charolais a aberdeen angus. Vadu
zpiisobuje autozomalné recesivni gen s Uplnou penetraci v homozygotnim stavu. Pfesna
pri¢ina nemoci je v dusledku vynechani iseku DNA , ktery zahrnuje dva riizné geny.
Vysledkem mutace je zastava produkce proteinu. Kromé genetické pficiny vzniku
onemocnéni existuje i pficina zpisobena negenetickymi vlivy. Toxické plisobeni rostlin
mize zpisobit vznik tohoto onemocnéni u plodu mezi 40-70 dnem biezosti kravy

(Leipold, 1993).

Hlavni klinické pfiznaky tohoto onemocnéni jsou zkroucend zadni noha s
ankylosou kloubii (vazivové nebo kosténé spojeni). Obcas se vyskytne biisni kyla nebo
lebe¢ni defekt (Gholap, 2014). Onemocnéni zpiisobuje ztuhlost koncetin obvykle
v kombinaci s rozstépem patra a dalSich rastovych deformit. Pfi narozeni maji postiZzena

telata klouby v abnormalnich polohach ¢asto maji skoliozy. Dale se u nich objevuji
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atrofie (Hanson, 2013). Telata se rodi mrtva nebo kratce po narozeni. Jsou velmi mala
vzhledem ke svému stafi a maji vyrazné snizeny podil svalové hmoty. Uz v d€loze teleti
chybi zékladni protein umoznujici komunikaci mezi nervy a svalovou tkani, proto se tele
nedokaze pohybovat a rodi se se zkroucenymi koncetinami (Whitlock, 2010).

Mutaci je delece, ktera zahrnuje 3 geny. Jeden z téchto gent se podili na vyvoji
nervu a svalu. Postizenym telatim chybi kolem 23.000 pard bazi, coz u nich vede
Kk aplné ztraté vSech tii gentt (Whitlock, 2010).

Nejlepsi prevenci je selektivni Slechténi téchto plemen. Asociace chovatelt
amerického anguse a Cerveného anguse vydaly seznam nosic¢li tohoto onemocnéni

(Leipold, 1993).

Obr. 12 Arthrogryposa, Foto: Whitlock

2.4.9. Spinalni svalova atrofie

Spinalni svalovd atrofie je progresivni smrtelné autozomaln€ recesivni
onemocnéni patfici do skupiny onemocnéni motorickych neuront michy. Gen
zpusobujici tuto nemoc byl dovezen do Danska prostiednictvim spermatu amerického
brown-swiss plemene skotu a nasledné se rozsifil az do populace ¢erveného mlééného
skotu (Agerholm et al, 2007). V Evropé se onemocnéni objevuje nejcastéji u plemene
brown-swiss, red danish a nové také u plemene belgické modrobilé. Gen AFG3L2
piislusny pro toto onemocnéni byl fyzicky mapovan na chromozomu 24924 pouzitim
fluorescencni in situ hybridizace. Vzhledem k jejich rozdilné lokalizaci genu AFG3L2
neni pozicni pro hovézi spinalni svalovou atrofii (Gholap, 2007). V soucasné dob¢é neni
znama zadn4 1écba.
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Toto onemocnéni je charakterizovano tézkou svalovou atrofii, ochrnutim vSech 4
koncetin, Castym lezenim a néslednou smrti. Postihuje nejCastéji viali ovladatelné
svalstvo celého t€la, polykani a dychéni. Nepostihuje vSak smysly (Malat, 2006).
Predbézné priznaky pozorované od tietiho do ctvrtého tydne véku se objevuji jako
symetricka slabost zadnich koncetin, pohybové potize a mirné duseni. Zvitata obvykle
vypadaji €ile a maji dobrou chut’ ke krmeni 1 normalni saci reflex. Smrt nastava po 2-4
tydnech, obvykle jako diisledek respiracniho selhani v disledku atrofie dychacich svali.
Bovinni svalové atrofie se dédi jako autosomalné recesivni onemocnéni a jeji gen byl

mapovan na distalni ¢asti chromozomu 24. V soucasné dobé jsou k dispozici marker

testy, které maji za cil odhalit nositele tohoto nezadouciho genu a otestovani byci se pak

rozdéluji do 4 skupin. (Gentile, 2006).

2.4.10. Spinalni dysmyelinizace

Spinélni dysmyelinizace je letalni vrozend neurologickd porucha, ktera se nejvice
vyskytuje u amerického brown swiss plemene. Onemocnéni je viditelné ihned po
narozeni telete. Hlavni klinické nalezy jsou bo¢ni poloha vleze s mirnym prohnutim téla
do oblouku a kiecovitym prodlouzenim koncetin (Gholap, 2014). Pokud tele lezi hlava a
predni koncetiny jsou ¢asto v normalni poloze, ale zadni koncetiny byvaji natazené.
VétSinou tato zvifata musi byt zvedana ru¢né, protoze nevykazuji zadné samostatné usili
o zvednuti. Reflexy jsou bud’ normalni nebo zvysené. Telata byvaji v aktivni do té doby
nez podlehnou infekcim. Makroskopické 1éze obvykle pti pitvé chybi, ale u nékterych

telat se mohou objevit svalové atrofie.
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Piipady hlasené z Némecka, Svycarska a Danska se vyskytly v rodinné generaci
piredka amerického brown swiss byka White Cloud Jasons Elegant narozeného v roce
1966. V chovné studii v Dansku bylo zjisténo, ze se jednd o autosomalné recesivni
onemocnéni. Genomické analyzy identifikovaly vadnou alelu na chromozomu 11 v

oblasti markert BP38 a BMS2569 (Agerholm et al., 2007).

P e

Obr. 14 Dysmyelinizace u telete, Foto: Agerholm J.S.

2.4.11. Weaver syndrom

Weaver syndrom je také zndmy jako progresivni  degenerativni
myeloencephalopatie skotu. Bézn¢ je nejvice pozorovan u hnédého §vycarského skotu.
Pricinou Weaver syndromu je mutace Vv EZH2 (Histony-lysin N-methyltransferaza). Skot
je slaby a ma nedostatek koordinace ve vSech c¢tyfech koncetindch. Porucha je znama
jako "Weaver syndrom”, protoze zvifata maji podivnou potacivou chuzi. Nemoc
postihuje skot kolem Sesti mésicti véku a postupné se zhorsuje az do thynu zvifete nebo

jeho zabiti. Neexistuje zadna 1écba (Gholap, 2014).

2.4.12. Idiopaticka epilepsie skotu

Idiopaticka epilepsie (IE) je letalni porucha zplisobend autosomalné recesivnimi
geny a je neslucitelna se Zivotem. Nejcastéji se vyskytuje u masného skotu plemene
hereford.V roce 2007 bylo zjisténo, Ze toto onemocnéni je dédi¢né. Genetik Jon Beever
studoval vzory dédi¢nosti, které vedly ke skutecCnosti, ze je zde geneticka Spojitost a
onemocnéni zpusobuje recesivni gen. Prvni kiece u postizenych telat 1ze pozorovat uz

od pocatku narozeni az do né€kolika meésicti v€ku, 1 kdyz maji "normalni" fenotyp.
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Zachvaty mohou byt vyvolany zatézovymi faktory zivotniho prostfedi jako je chlad,
teplo, odstav od matky, stres nebo zvySena fyzicka aktivita. Mohou trvat od nékolika

minut do né¢kolika hodin (Huffhines, 2008).

2.4.13. Neuronalni ceroidni lipofuscinoza NCL

NCL je neurodegenerativni onemocnéni vyskytujici bylo sledovano u
australského devon plemene skotu. V souvislosti sNCL u zvifat i lidi byly zatim
popsany mutace v Sesti riznych genech CLN 1,2,3,4,5,6 ,8. Kazdd mutace v daném genu
duplikace (v exonu 4). Zpusobuje posun ramce a predCasné ukoncéeni, které je
nasledkem siln¢ zkraceného proteinu.

Vyznacuje se mozkovou atrofii a hromadéni lysozomu. Mezi bézné klinické
pfiznaky patii slepota, ataxie, demence, zachvaty a ptedCasnd smrt. Slepota mlZe byt

zpisobena degeneraci sitnice nebo nervové soustavy (Houweling et al.,20006).

2.4.14. Hydrocephalus

Hydrocephalus neboli vodnatelnost mozku nebo hlavy je dédicnd mozkova vada
masného dobytka ve fazi bfezosti a mize mit za nasledek nejcastéji porod mrtvého
telete. Dé&dicnost je autosomalné recesivni. Dochazi  k abnormalnimu hromadéni
mozkomisniho moku v komorach nebo dutinach mozku. Novorozena telata nejsou
schopna stat nebo pit od matky a vétSina z nich bud’ pfi narozeni nebo kratce poté.
Hromadéni moku miiZe zptisobovat u telat zvétseni hlavy nebo oéni vady. Zivé narozena
telata vykazuji znamky poruch mozku jako jsou zvlastni chovani, slepota, Spatny saci
reflex, pokleslé usi a hlava, slabost, ties v leze nebo kiece. Poskozeni mize vyustit az
Vv kontraktury koncetin (Gholap, 2014). Hydrocephalus je diisledkem mutace jednoho
paru DNA na obou alelach. Tato mutace vede k abnormalni funkci vyznamného
proteinu, ktery se podili na rozvoji a a udrzovani centrdlniho nervového systému, coz
vede k tomuto syndrom. Mutaci pravdépodobné zavlekl byk GAR Precision plemene
angus (Whitlock, 2010).
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V roce 2009 byla genetickd mutace u angus plemene skotu. Pokud se vyskytne
piipad tohoto onemocnéni u telete je dilezité poslat krev nebo vzorek tkan¢ plodu do
laboratofe pro identifikaci pfiiny. Nejucinngj§i prevenci patogentt zplsobujici
onemocnéni je v chovu. V piipadé vyskytu u krav nebo byka ve stadé se doporucuje

vyfazeni zvifat z plemenitby, aby se zamezilo vyskytu nemoci. V soucasné dobé

neexistuje zadna 1écba a Zivé narozena telata by méla byt co nejrychleji usmrcena

(Arsdall, 2007).

Obr. 15 Hydrocephalus telete, Foto: Leipold

2.4.15. Spasticka obrna

Jednd se o nervosvalové onemocnéni klinicky charakterizované hyperextenzi
zadnich koncetin v disledku kontrakce. Ma obecnéjsi vyskyt u belgického modrého,
simentalu, chianina a dalSich plemen masného chovu. Dé&di¢nost je zplsobena
recesivnim genem s neuplnou penetraci. Prvni pfiznaky se obvykle objevuji ve 3 a 8
mésicich veéku, ale mohou se objevit i u telat starych par tydn. Neobvyklé byvaji
ptipady pozdéjsiho nastupu piiznaki u telat starSich 3 let.

V pocatec¢ni fazi je nejvice vyznamny néalez hyperextenze hlezna se zvySenim thlu
kotniku. Hyperextenze mize byt tak extremni, ze zvife neni schopné umistit koncetinu
na zem a dotyka se zem¢ pouze Spickou nebo koncetinu nechava zvednutou a natahuje ji
dozadu za sebe (Winsdor, 2008). Jsou pozorovany tézce postizené nohy, trvale silné
drzeni koncetiny v extenzi a typicky kulhavy pohyb. Pokud je postizena pouze jedna

koncetina zvitata se snazi udrzovat rovnovahu na ostatnich zdravych koncetinach. Pokud
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jsou postizeny ob¢ zadni koncetiny zvife pfenasi vahu na pfedni koncetiny tim, Ze je ma
postavené vice vzadu a zaroven ma prohnutd zada. V leze zvife nejevi zadné znamky
onemocnéni a zda se normalni (Testoni, 2006).

Neexistuje zadna uspésnd lécba. Vzhledem k tomu, ze je spasticka obrna

dédicna, mélo by dojit k odstranéni plemennych bykt nositeli ze stada (Greenough,

2015).

—

Obr. 16 Obrna skotu, Foto: Dr Sameeh M. Abutarbush

2.4.16. Epitheliogenesis Imperfecta

Epitheliogenesis  imperfecta (EI) je vrozend recesivni malformace
charakterizovdna nedokonalym vyvojem kiize. Zndme mnoho typt tohoto onemocnéni.
Klasicka forma (typ 1) je letalni a vyznacuje se nedostatkem kiize na distalnich ¢astech
koncetin, deformovanyma usSima kvili usni epitelové vad€, vadou na povlaku tlamy a
vadnym Ustnim epitelem. Tato zadvada miize mit souvislost se Spatnym metabolismem
fibroblasti, které poskozuji vyzivu epitelu (Gholap, 2014). Onemocnéni se vyskytuje
zejména u domacich zvitrat. Zejména typ 1 byl hlaSen u holStynského skotu.

Léze na kizi a sliznici Ustni se i1 velikosti a umisténim. Postizena telata mohou
mit také nerovhomérny chybéjici epitel sliznice dutiny ustni a jazyka. Porucha obvykle
byva neslucitelnd se zivotem. Zprava z Iranu, kde bylo zjisténo toto onemocnéni u dvou
novorozenych telat a jednoho mrtvého telete uvadi, Ze rozsahld absence epitelu se

nachézela v oblasti koncetin, na enichu, nosnich dirkéch, jazyku, tvrdém patte, tvafi a
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jicnu (Dalir-Naghadeh et.al., 2004). V roce 1991 byl zdokumentovan typ 1 u samice
herefordského telete, které pochdzelo z malého stdda. Kromé typické 1éze na v distalnich
Castech koncetiny, na tlame, nozdrach a v dutin€ ustni, byly 1éze nalezeny 1 na uSich a

strucich. Tele bylo vysledkem pfirozeného chovu a patfilo nepostizenym rodi¢tim
(Agerholm, 2007).

Obr. 17 Epitheliogenesis Imperfecta na koncetinach skotu , Foto: Agerholm S.

2.4.17. Vrozena pseudomyotonie

Pseudomyotonie zpiisobuje sniZzeni svalové funkce a zabrafiuje tak zvifatim
vykonavat rychlej$i pohyb. Je charakterizovana neschopnosti svalli odpocivat po velké
fyzické zatézi (Agrawal, 2015). Jde o autosomalné recesivni dédicnou poruchu
vyskytujici se u plemen chianina a belgického modrého skotu. Jediny pfipad byl objeven
v Holandsku u telete kiizence bilého a cerveného skotu. Pozorovana svalova ztuhlost je
zpusobena Spatnym uvolnénim svalovych vlaken (Murgiano, 2012).

Klinicky pohyb generuje svalové kontrakce, které brani zvifatim vykondvat
svalovou ¢innost. Zvife se dokaze pohybovat pouze pomalym tempem. Pokud by doslo
ke snaze pohyb zrychlit, sval okamzit¢ ztuhne a muze dojit K padu zvifete. Ztuhlost
zmizi, jakmile se zvife pfestane pohybovat (Gholap, 2014).

Pri¢inou je mutace v ATP2AL genu kddujiciho protein nazyvany SERCAL, ktery
je rozhodujici pro Cerpani vapniku z cytosolu zpét do lumenu sarkoplazmatického
retikula, coz umoziiuje uvolnéni svali. Mutovany protein SERCAL zachovava svou

zakladni kalcium-dependentni aktivitu ATP4zy, jako normalni protein, coz ukazuje, zZe

41



tato mutace neovliviiuje jeho funkci. Ovlivnéno je vSak mnoZzstvi mutantniho proteinu v

vV 7

kosternim svalstvu, které je mnohem niz§i ve srovnani s normalni hladinou proteinu

(Aragawal, 2015).

Obr. 18 Vrozena pseudomyotonie skotu, Foto: Gentile A.
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2.5. Genetické metody testovani onemocnéni skotu

Pro diagnostiku dédicnych onemocnéni se v soufasnosti vyuziva riznych
variant metod molekularni biologie. Ve vzorku zvifete se nejprve analyzuji mutace
vySetfovaného genu, které se v populaci vyskytuji nejéastéji. Tento piistup zahrnuje
amplifikaci usekli genu prostfednictvim polymerazové fetézové reakce (PCR), nasledné
restrikéni St€épeni PCR produkti vhodnym enzymem rozeznavajicim zmény v
nukleotidové sekvenci a detekci vysledkl Stépeni elektroforézou na agarézovém gelu
(metoda PCR/RFLP nebo ACRS). Pro vyhledavani méné¢ Castych bodovych mutaci v
sekvenci DNA se pouzivaji metody zalozené na tvorbé tzv. heteroduplexti. Patii mezi né
denaturacni gradientova gelova elektroforéza (DGGE), teplotni gradientova gelova
elektroforéza (TTGE), ¢i denaturacni vysokoucinna kapalinova chromatografie
(DHPLC). Princip heteroduplexnich analyz je zaloZen na prosté denaturaci a renaturaci
komplementarnich vlaken DNA ziskanych od heterozygoti s jednou normalni a druhou
mutantni alelou.

V ptipad¢, ze ve vzorku nebyla nalezena mutace vyse uvedenymi pokusy, je
nutné sekvenovat cely gen. Sekvenace vySetfovaného genu se provadi na automatickych
sekvenatorech, nicméné piiprava vzorku i samotna analyza je ¢asov¢ velmi zdlouhava a

spotieba laboratorniho materidlu je znacné (Gojova, Kozak, 2006).

2.5.1. Metoda polymerazové retézové reakce (PCR)

Jednd se o metodu molekularni genetiky, kterd se pouziva k mnoZeni
(amplifikaci) specifického useku DNA in vitro. V roce 1983 ji zavedl Kary Mullis, ktery
za jeji objev ziskal Nobelovu cenu. Vyznamnou inovaci bylo zavedeni polymerazy
izolované ztermofilni gramnegativni bakterie Thermus aquaticus, kterd je i pii
vysokych teplotach stabilni, proto dostala nazev Taq polymeraza. Princip amplifikace
DNA touto metodou in vitro je podobny replikaci DNA in vivo. Kopie useku DNA jsou
syntetizovany podle templatu (jednofetézcova DNA) pomoci enzymu DNA-polymerazy
na principu komplementarity bazi. Vysokou teplotou dojde k denaturaci dvouietézcové

DNA a ziskand jednofetézcova vlakna slouzi jako templat. V dalsi fazi je zapotiebi
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dvou primert, chemicky syntetizovanych kratkych oligonukleotidi, které se pripojuji ke
komplementarnim usekiim fetézcti DNA tak, ze jejich 3'-OH-konce sméfuji proti sob¢.
Pomoci primert je zaroven vymezen Usek DNA, ktery bude amplifikovan (Bartova,

2011).

Reak¢ni smés se sklada z nasledujicich slozek:
e templatova DNA, ktera byla izolovana ze vzorku - z rznych mikroorganismu,

stérti, bunék z tkanovych kultur, z t€lnich tekutin
e synteticky pfipravené primery — kazda komplementarni k jednomu fetézci DNA
e sm¢s nukleotidt ANTP (deoxyribonukleosidtrifosfaty)

e termostabilni enzym DNA polymeraza

Reakéni smés pro PCR se napipetuje do malé PCR zkumavky, kterd se vlozi
do termocycleru ve kterém probihaji teplotni cykly. Kazdy cyklus ma 3 faze
(denaturace, annealing a extension) s odliSnymi teplotami. Tento cyklus se opakuje
obvykle 25-35x. Do reakce se navic zafazuje pocateCni denaturace a zavérecna
polymeracni reakce.

1. faze je denaturace DNA, kdy dochazi k separaci fetézcii DNA. Roztok se zahieje na
90-95°C po dobu 2-5 minut.

2. faze zchlazeni a navazani primera nebo-li annealing je z celého procesu nejdulezité;jsi.
Teplota se lisi podle délky a dalSich vlastnostech primerd, ale obvykle se pohybuje mezi
45 a 60°C. Doba trvani je kratka, vétSinou do 30 sekund.

3. faze je extenze, pii které dochazi k vlastni syntéze novych fetézcu, navazujicich na 3°-
konce primerti. Tato reakce je katalyzovana Taq polymerazou pii teplot¢ 72°C. Pti této
teploté jsou volné nukleotidy za¢leiovany do vznikajiciho fetézce ptiblizné rychlosti 35
za sekundu. Délka trvani této faze zavisi na délce syntetizovaného fragmentu: pro kratsi

fragmenty (zhruba do 200-500 bp) dostacuje 30 s, delsi sekvence vyzaduji delsi ¢as (je-li
fragment delsi nez 1500 bp, az 90 s).
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Pii zaveére¢né fazi dojde dosyntetizovani fetézct pii teploté 72°C a délce asi 5 minut.
Tyto t#i kroky se pravidelné opakuji, vétSinou 20-40x (Knoll et al., 2002).

Vysledny produkt PCR (amplifikovany usek DNA) Ize analyzovat napf.
stanovenim velikosti produktu gelovou elektroforézou, Stépenim restrikénimi enzymy a
posouzenim vznikajicich restrikénich fragmentd (RFLP), hybridizaci se znacenou
sondou komplementarni k ¢asti sekvence amplifikovaného tseku nebo stanovenim

sekvence DNA (sekvenovani).
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Obr. 19 1. Denaturace, 2. Annealing, 3. Extenze, Pievzato z citace Bartova

Variantou PCR umoznujici syntézu cDNA podle RNA templatu je reverzni
PCR (RT-PCR) vyuzivajici enzymu reverzni transkriptazy.

Vyhodou PCR je, ze vyzaduje minimalni mnozstvi DNA (teoreticky staci 1
molekula DNA). Touto metodou lze ziskat 2" kopii DNA, kdy n je pocet cykli. Z jedné
molekuly DNA Ize tedy naptiklad ziskat po prob&hnuti 30ti amplifikacnich cykli vic
nez 10° kopii (Bartova, 2011).

2.5.2. Metoda polymorfismu délky restrikénich fragmenti (PCR-RFLP)

Podstatou této metody je enzymatické Stépeni molekul DNA ve specifickém
Stepném (restrikénim) misté enzymem, ktery se nazyva restrikéni endonukleédza (RE).
Kazdy typ endonukleazy §tépi cilovou DNA v riznych mistech, v zavislosti na sekvenci

DNA. Rozlisujeme tfi typy endonukledz. V molekuldrni genetice se pouzivaji
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endonukledzy typu II, které Stépi vzdy ve stejném misté a nachazi se v rozpozndvaci
sekvenci nebo v jeji tésné blizkosti. Ostatni dva typy nemaji pfesnou polohu $tépeni,
proto se tolik nepouzivaji. Po rozdéleni vzniklych fragmenti pomoci gelové
elektroforézy 1ze na zaklad¢ velikosti a po¢tu fragmenti sledovat rozdily ve studovanych
sekvencich, tzv. polymorfizmy. Polymorfizmy v délkach restrikénich fragmenti jsou
zpiisobeny ptestavbami (napf. inzercemi, delecemi a substitucemi bazi) ve studované
sekvenci, které zptisobi zménu poctu restrikénich mist (Bartova, 2011). Analyzuje se

délka fragmentl vzniklych timto Stépenim. Fragmenty se detekuji elektroforeticky.

Za pomoci PCR se na zékladé¢ genomové DNA namnoZi specificka sekvence.
Tento fragment DNA se potom déle Stépi restrikénimi endonukleazami. Pokud je v
restrikénim misté pfitomna bodova mutace, toto misto zanika nebo naopak vznikéa nové.
To mé za nasledek vznik fragmentd DNA rtzné velikosti, které jsou separovany na

agar6zovém gelu (Knoll, 2002).

2.5.3. Gelova elektroforéza

Gelova elektroforéza patti k nejpouzivan¢j$im separa¢nim technikdm slouzicim
k analyze nukleovych kyselin a proteint. Principem metody je pohyb zaporné nabitych
molekul DNA (hlavnim nositelem naboje nukleovych kyselin jsou zaporné nabité
fosfatové skupiny) v elektrickém poli smérem k anodé. Pomoci gelové elektroforézy
muzeme separovat (oddélovat) molekuly DNA na zéklad€ rozdilnych rychlosti pohybu

molekul DNA v gelu, které jsou nepiimo tmérné velikosti molekuly DNA.

Elektroforéza se provadi na vhodném nosici, nejcastéji v gelu tvofeném agardzou
¢i polyakrylamidem. Gel je tvofen sloZitou siti polymernich molekul s pory, jimiz se
molekuly DNA pohybuji riznou rychlosti v zavislosti na velikosti (malé fragmenty se
pohybuji rychleji, doputuji na gelu dal). Agar6zovy gel se pfipravuje v rizné hustoté
(udavané v % praskové agardzy). Agardza se rozpousti v pufru, ktery je také obsazen v
elektroforetické vané jako elektrolyt. Vzorky se nanasi do jamek v gelu, které byly
vytvofeny pomoci tzv. hiebinku. Zatizeni DNA (DNA klesne do jamky v gelu) a

migrace DNA v gelu jsou zajiStény pfidanim tzv. nandSeciho neboli vkladaciho pufru,
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ktery je tmavé zbarveny a je tak umoznéna kontrola vloZeni PCR produktu do pfislusné
jamky a také migrace v gelu. Pro odhad velikosti pozorovanych DNA fragmentt se do
jedné jamky gelu nanasi tzv. velikostni marker (hmotnostni standard, DNA ladder =

zebtik) o definované velikosti jednotlivych fragmentd (napt.: 100 bp ladder).

Po prob&hnuti elektroforézy je tieba separované fragmenty DNA zviditelnit. Pro
vizualizaci DNA se pouziva znaceni barvivem, které se vaze na DNA, napf.
ethidiumbromid nebo SYBR a v UV zifeni v pifistroji zvaném UV
transluminator zviditelni fragmenty DNA. Pro detekci fragmenti DNA Ize pouzit
radioaktivni znaceni, nebo hybridizaci se znacenou sondou (kratkym oligonukleotidem,
ktery se komplementarné vaze k hledané sekvenci). Rozdélené molekuly DNA lze také

ve funkéni formé izolovat z gelu (Bartova, 2011).

2.5.4. DNA microarrays

Pojem microarray zahrnuje mnoho metod, jejichZz spole¢nou podstatou je
vyuziti DNA ¢ipu s navazanymi sondami rizného charakteru (DNA). Jedinou vyjimku
tvofi tkanovy microarray. Array v piekladu znamena soubor, sada nebo uspotadani.
DNA micrroarray vyuziva hybridizace vzorkli nezndmé DNA na DNA sondy na Cipu.
Umoziiuje komplexni analyzu exprese geni. DNA C¢ip je sklenéna nebo silikonova
desticka, kterda ma na svém povrchu az tisice vzorki DNA. Sondy jsou specifické
sekvence jednovldknové DNA odpovidajici jenotlivym genlim nebo jejich castem
kovalentné¢ navdzané na desticce. Desticka je zabudovand do plastové kazety, coz
usnadiiuje jeji manipulaci (Bauman, 2007).

Prvnim krokem je vytvofeni Cipu. Nejprve vybereme sondu, kterou ziskame
napiiklad z cDNA knihovny. Uchyceni sond na piislusné mista na desti¢ce udélame bud’
pfenesenim na povrch ¢ipu nebo syntézou in situ. DalSim krokem je vytvofeni vzorku.
Nejcasteji se pouzivd mRNA vzorek. Ten musi byt nejprve vyciStén napf.:
elektroforézou, PCR se specifickymi primery a poté je reversni transkripci pfeveden do
cDNA. Dilezitym krokem je oznaCeni molekul fluorescencni latkou. Vyslednym

vzorkem je smés oznacenych jednovldken DNA. Nésleduje hyridizace, kdy doje
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k navazani komplementarnich sekvenci vzorku cDNA a sond na &ipu. Cim podobn&;si
sekvence, tim vétsi pocet vodikovych mustkl a silnéjsi vazba. Poslednim krokem je
oplachnuti ¢ipu a odplaveni nenavazanych sekvenci. Kone¢nym produktem je &ip
obsahujici sondy s navazanymi sekvencemi ¢cDNA vzorku. Cip se nasledn& vlozi do
specialni  CteCky, kter& pomoci laseru excituje molekuly barviva. Po
excitaci laserem vyzaii molekuly barviva pfitomné na molekulach vzorku pfichycenych
na sondach svétlo urCit¢ vinové délky. Vyzatované svétlo je zaznamenavano,
analyzovano a vysledna informace o intenzité a lokalité se uklada do pocitace. Jsou tedy
pouze porovndvana mnozstvi svétla vyzatend jednotlivymi vlastnostmi pro zjisténi
pomérl, v jakych byly jednotlivé sekvence ve vzorku pfitomny. Zjisténi absolutni
koncentrace jednotlivych sekvenci ve vzorku je problematické. Podle intenzity svétla

barvy zjistime mnozstvi genu (Lodish, 2000).

Obr. 20 DNA ¢ip, Foto: Bauman

DNA-microarrays se dnes pouzivaji ptfedev§im ve vyzkumu pii sledovani
exprese gentl, protoze umoziuji velmi elegantné sledovat rozdily v intenzité exprese (v
mnozstvi riznych mRNA) pii riznych funkénich stavech bunck. Jejich budoucnost je
ale predevsim v lékarské diagnostice. M¢Ely by umoznit velmi efektivni soucasné
vySetieni pfitomnosti riznych alel gent (pfedevSim chorobnych) v jediném vzorku DNA

od pacienta (Gojova, Kozak, 2006).
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2.5.5. Sekvenovani DNA

Sekvenovani (sekvencovani) DNA slouzi ke stanoveni pofadi (sekvence)
nukleotidi v molekule DNA. Vyhoda tkvi v tom, Ze pfinasi informaci o nejzadkladné;si
struktufe genetického materidlu, mnozstvi zkoumanych znakid (nukleotidd) je velmi
vysoké a je relativné jednoduché ziskat informace o evolu¢nich procesech probihajicich
na této urovni a tyto nasledné zaclenit do statistickych analyz a evoluci sekvenci je
pomérné snadné matematicky modelovat. Za poslednich nékolik let tvofily studie
sekvenci nukleovych kyselin zhruba polovinu vSech molekuldrnich studii a asi jednu

¢tvrtinu vSech fylogenetickych studii (Knoll, 2002).

Nejpouzivangj§i metodou je enzymova (Sangerova) metoda, kterd vyuziva
modifikovanou tzv. asymetrickou PCR k syntéze kopii DNA. Tato modifikovana PCR
vyuziva na rozdil od ,klasické PCR pouze jeden primer. Amplifikace PCR produktu
tedy probiha pouze na jednom fetézci DNA, na ktery se tento primer specificky vaze a
kopie molekul DNA neptibyvaji exponencialni fadou.

Krom¢ deoxynukleosidtrifosfati (dNTP) jsou do PCR reakce pouzity
idideoxynukleosidtrifosfaty (ddNTP), které postradaji hydroxylovou skupinu na 3’-
konci (obr.), na kterou by se mohl navazat dalsi nukleotid v nové vznikajicim fetézci.
Tyto dANTP tedy slouzi jako terminatory syntézy.

Diive se samotna syntéza DNA pomoci PCR provadéla oddélené ve ctyfech
vzorcich, pficemz kazdy z nich obsahoval jiny dideoxynukleosidtrifosfat (A, T, G, nebo
C).

Automatické sekvenovani DNA je variantou enzymatického sekvenovani DNA.
Syntéza DNA probihd v jedné PCR reakci, kdy kazdy ddNTP je znafen jinou
fluorescencni znackou. Vzniklé PCR produkty (rizné dlouhé useky jednofetézcové
DNA lisici se o jeden nukleotid) jsou tak oznaceny jinou fluorescen¢ni znackou podle
toho jakym ddNTP jsou zakonCeny. K naslednému stanoveni sekvence DNA (potadi
nukleotidil) se vyuziva geneticky analyzator sekvenator. Detekce PCR produktii probiha
béhem kapilarni elektroforézy pomoci laserového detektoru napojeného na pocitac.

Elektroforéza probihé v tenké kapilafe naplnéné gelem. Kapilarou prochéazi rizn¢ dlouhé
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PCR produkty v zavislosti na jejich velikosti (stejny princip jako u gelové
elektroforézy). Laser zachycuje fluorescenci ddNTP navazanych na jednotlivé PCR

produkty a nasledn¢ dochdzi ke stanoveni potadi nukleotidl (Bartova, 2011).
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Obr. 21 Vysledek gelové elektroforézy Obr. 22 Velikosti fragmentti
1 - velikostni standard, 2 - nestépeny PCR produkt Foto: Bartova

3 - samec, 4 — samice, Foto: Bartova
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2.6. Soudasny stav dédi¢nych onemocnéni skotu v CR

Program, ktery sleduje d&di¢né onemocnéni skotu v Ceské republice byl
zalozen s cilem kontrolovat genetické zdravi skotu, kde udaje o o telatech s vrozenymi
poruchami jsou shromazd’'ovany a nasledné vyhodnocovany. Veterinafi by méli ohlasit
narozeni postizeného telete, zapsat jeho diagnozu a identifikovat plemenika a plemenici.
Pro hodnoceni plemenika se povazovala za dostate¢né kontrola sta kusti jeho potomstva
(Citek et al, 2009). Sledovanim vyskytu vrozenych vyvojovych vad se zabyva pracovisté
pro kontrolu dédi¢nosti zdravi pattici pod Vyzkumny ustav veterinarniho lékatstvi
v Brné (VUVeL). Snaha je evidovat co nejvys§i pocet téchto vad, aby se pii jejich
dédi¢nosti mohlo zabranit $ifeni v populaci. Z tohoto divodu je dulezita piesna evidence
vSech vrozenych vyvojovych vad, vCetné puavodu jedince, nebot’ mnoho postizenych
mlad’at evidenci unikd. V pfipadé narozeni postizeného jedince je k dispozici
v elektronické podob¢ formulai: ,,HlaSeni o vyskytu vrozenych vad a dédi¢nych
poruch.* HlaSenka obsahuje jednoduchy popis nejcastéji se vyskytujicich vad véetné
obrazkl (Pfiloha 1). Tento formulaf byl vystaven kvili snaze evidovat tyto vady bez
pfesné diagndzy veterinarniho lékate (Malat, 2009).
onemocnéni u skotu v Ceské republice. Vysledek ukézal, Ze v tomto obdobi se na nasem
uzemi nevyskytoval Zadny heterozygotni plemenik pienase¢ DUMPS nebo bovinni
citrulinemie. U onemocnéni BLAD doSlo v prabéhu 13 let sledovani k vyraznému
poklesu heterozygott. Na rozdil od minulych let, kdy byl v populaci holstynského skotu
onemocnéni BLAD velky problém. Od té doby, kdy bylo zji§téno 65 pozitivnich
plemenikd z 377 a 4 pozitivni plemenice ze 61, se Uspésné povedlo toto onemocnéni
minimalizovat. Béhem poslednich deseti let byl zjiSten pozitivni pouze jeden mlady byk
(Citek et al., 2006).

Dalsim vaznym dédicnym onemocnénim je CVM. Celosvétovy nardst u
holstynského skotu byl zaznamenan od roku 2001. V CR je omezeno uplatnéni CVM
pozitivnich plemenikii. U c¢eské populace holstynskych bykd je frekvence
heterozygotnich nositelti 23%. Oproti minulym rokiim byl zaznamendn pokles, avSak

vyskyt heterozygoti je jesté znacny. Podil CV krav zistava vyssi kolem 19% frekvence
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(Citek et al., 2010). V analyzované skupiné byli 4 mladi plemenici heterozygotnimi
nositeli alely CV a ze 111 analyzovanych plemenic holstynského skotu bylo 21
heterozygotnich na CV. VSechny tyto plemenice byly také testovany na BLAD, DUMPS
a bovinni citrulinemii a nebyla mezi nimi nalezena ani jedna pfenasecCka téchto
onemocnéni (Citek et al., 2006). Snizeni vyskytu heterozygotnich byki pro CVM z

20% (2001) na 8% (2005) bylo znacné, ale stale se jedna o relativné vysokou frekvenci.
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2.7. Chovatelska opatieni

Svaz chovateld holtynského skotu v Ceské republice vydal opatieni k evidenci a
eliminaci vyskytu dédi¢nych vad (Svaz chovatel holstynského skotu, 2004). Na zakladé
doporuceni mezinarodnich organizaci hol$tynského skotu, by mély byt veskeré udaje o
genetickych vadach evidovany v plemennych knihach. Informaci o vySetfeni zvifete a
zjisténé vady, piipadné vylouceni vady, sdéluje plemenné knize majitel byka, dovozce
semene, majitel nebo dovozce embrya ¢i majitel plemenice. Majitel embrya, zvifete ¢i
dovozce semene odpovida za spravnost informaci sdélenych plemenné knize o
nositelstvi nebo vylouceni nositelstvi dédicnych vad. Dulezita je kontrola a vySetfeni
plemennych zvifat pted jejich zafazenim do chovu. Dokladem o nositelstvi jsou
vysledky test daného jedince nebo jeho rodict. Povinné je zjistovani, evidovani a
zvetejnovani udaji u zavaznych genetickych vad u plemennych byki pro inseminaci a u
dovezeného semene. Za nejzavaznéjsi onemocnéni se povazuje CVM a BLAD.

Vybirani a zafazovani na inseminaci a Slechténi mohou byt byci holStynského
plemene pouze s negativnim vySetienim. U BLAD se statusem TL a u CVM se statusem
TV. Vysetfeni byka miiZe byt nahrazeno negativnim vysetfenim jeho rodict a dokladem
o ovéfeni puvodu pomoci DNA. Konzervované sperma plemennych bykd, ktefi jsou
nositeli BLAD (status BL), CVM (status CV) mlze byt pouzivano za piedpokladu, ze
se jedna o byky provéfené kontrolou dédi¢nosti a zapsané v plemenné knize v CR.
Majitel byka, dovozce semene a inseminacni technik jsou povinni informovat chovatele,
ze se jednd o byka nositele uvedené genetické vady. Chovatelé i pracovnici servisnich
organizaci dbaji, aby spermatem téchto bykd nebyly inseminovany plemenice se
shodnym statusem (BL, CV) nebo podezielé¢ z nositelstvi BLAD nebo CVM. Pro
piirozenou plemenitbu mohou byt pouzivani byci bez znamého statusu BLAD a CVM.
V piipadé prodeje jinému majiteli je proddvajici povinen zajistit stanoveni statusu

(testovani) pokud o néj kupujici pozada.

Ptisny kontrolni systém a ditkazy by méli byt ziizeny pro presny zdznam zvifat
nositeli ve stad¢, coz v konecném disledku vede k prevenci recesivné genetického

onemocnéni, které se objevilo u populaci skotu v ramci selektivniho chovu. Ty zajisti, Ze
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vzhled recesivni autozomalné genetické poruchy u skotu bude i nadale zvladnutelnym

zdravotnim problémem v dohledné budoucnosti.
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3. Zavér

Dédi¢né onemocnéni zplisobuje tézké ztraty z divodu Spatné vykonnosti zvirat,
zdravi, snizuje produkéni a reprodukéni potencial zvifete. Pokud neni genetické
onemocnéni zjiSténo, dochdzi k neustdlému Sifeni z generace na generaci, ¢imZ se zvysi
vyskyt nezadoucich genli v chovné populaci ovlivitujici negativné produktivitu zvifat.
Vétsina genetickych onemocnéni je recesivnich a vzacnych, pfesto ovlivituji ekonomiku
chovateld a chovatelt zvitat v dlouhodobém horizontu. Proto je potieba mit na védomi
vyskyt genetického onemocnéni skotu. V poslednim desetileti se BLAD a citrulinemia
stali nemoci hospodaisky vyznamnymi v mlékarenském primyslu a vyvoj DNA testl
pro jejich detekci ndm pomaha ucinné kontrolovat Sifeni nezddoucich gent této nakazy
vV chovu populace mlé¢nych a masnych plemen skotu.

Frekvence geneticky podminénych chorob v Ceské republice je na nizké trovni,
ve srovnani naptiklad s Danskem. Velmi dobfe si Ceska republika poradila s vymycenim
genetické poruchy BLAD, kterd se dnes u nas prakticky nevyskytuje. Je dilezité takto
postupovat i u onemocnéni CVM, které je v soucasné dobé svétoveé nejrozsifenéjSim
genetickym podminénym onemocnénim u holStynského skotu.

Pro eliminaci dédi¢nych onemocnéni je nutnd u chovatelli skotu znalost téchto

vad a testovani plemennych zvitat pfed zafazenim do plemenitby.
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6. P¥ilohy

Ptiloha €.1 - Formulat pro hlaseni vyskytu vrozenych geneticky podminénych

onemocnéni vydany Ceskomoravskou spole¢nosti chovatelt.

HlaSeni

vyskytu vrozenvch vad a dédi¢nych poruch zdravi

Nacionale postizeného telete:

Datum narozeni: Plemeno:

Pohlavi: Délka gravidity:

St. reg. plemenného byka — otec postizeného telete:

Evid. ¢islo plemenice — matky postizeného telete:

St. reg. plemenného byka — otce matky postiZzeného telete:

Zivotaschopnost telete (dobra, slaba, mrtvé narozeno, zmetani).

Letalni faktor /foto/:
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Poznamka:

razitko, podpis ovétil /razitko, podpis/
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