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Anotace

Ukolem bakaléské prace je vypracovat literarniepled kongenitalnich
chorob skotu. Budou popsany ¢egtjsi, nejvyznam§sSi a jiné vybrané choroby,
jejich priciny vzniku a dopad na jedince. Dale bude zmirgpisob kontroly
deédi¢nosti zdravi a vyznam Sleeni na rezistenci k nemocem. V 2av prace by

mel byt vytyéen vyznam zkoumani této problematiky kongenitalnidiorob

v chovech skotu.

Klicova slova: kongenitalni choroba, kontrolatdidnosti zdravi, rezistence

k nemocem

Annotation

Aim of thesis is to make a literature review of cengal diseases of cattle.
The most frequent, the most important and othexcsedl diseases, their causes and
impact on the individual will be described herertRarmore it will be described
the method of checking the inheritance of cattlaltheand the importance of
breeding for resistance to diseases. The importahsearch of congenital diseases
in beef — raising should be determined in conclusio

Keywords: congenital disease, checking the inhar#aof health, resistance to
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1. UVOD

V sowasné dob se zvySuji naroky na dané vlastnosti jednotlivpbimen
skotu a to s ohledem na chované plemeno (u dojpigrihen na mknou produkci
a u masnych plemen na masnou produkci). To jgi@apno globalni paebou
zaji¥ovat dostatek potravin pro cely&va zarové snahou dosahnout co mozna
nejvyssiho ekonomického zisku z chovu.

Slechtitelskym zagrem je selekce vhodnych parentalnich fati které
mohou byt zgazeny do plemenitby argdavat tak dal svym potor vhodné
a pozadované vlastnosti. OvSem nesmime zapomirdabrg zdravotni stav chovu,
ktery je zakladem usphu. Neni zvlastnosti, Ze extréemnitieflechénim se zvySuje
predispozice k &icnym vadamei porucham, které snizuji uzitkovost nebo jsou
mnohdy tak zavazné, Ze vedou k uhynu jedince, eonappak nezadouci dopad
Slech&ni. Mnohé svazy chovateljsou nuceny z wodu eliminace &hto vad
prijimat fadu opateni na jejich zjiSovani a zajig&ni evidence zejména u hylpro
inseminaci a u dovezeného semene, ale také ucéliknav.

Rozvoj genetickych a molekularbiologickych metod ma bezpochyby velky
vyznam ve zkoumani zdravi skotu, ale také k idikaiii genii, které jsou vyznamnée
pro Slechtné vlastnosti. S jejich pomoci Ize rigad odhalovat fenaSée
dédicnych poruch a tim zlepSovat zdravi celého chovuzeBgoru doSlo také
k urychleni kontroly &di¢nosti zdravi (KDZ), nelxd dnes uz neni nutné&kat na
potomstvo kontrolovaného jedince. Velkymiirpsem je kompletni ipcteni
genomické informace kravy, kter&iie poslouZzit fi 1écb¢ a prevenci nemoci skotu
a dokonce i lidi, protoZe je znamo, Ze krava, ctyse gerii, ma k lidem mnohem
bliz nez nagiklad mys, ktera slouzi jakabné laboratorni zig.



Cil

Cilem této bakalgké prace je zpracovat literarni studii kongenitdin

chorob skotu. Uveéstskteré nejdlezitejSi a nefastji se vyskytujici choroby, jejich

vyskyt u jednotlivych plemen &ipadnou ekonomickou zavaznost v chovech skotu.



2. LITERARNI P REHLED

2.1 Kongenitalni vady a choroby

Vyznam slova kongenitalni, z latinského slogangenitalis znamena
vrozeny. Kongenitalni vady a choroby jsou takovémynstruktury nebo funkce
tkani a orgam, které jsou fitomné jiz od narozeni jedince (Blowey & Weaver,
2003). Jsou to takové odchylky, které jizekraiuji miru variability EZnou
v populaci a jsou alespodo ukité miry pro daného jedince patologické

(www.vrozene-vadyl.0z

2.1.1 Rozdleni vrozenych vad a chorob
Vrozené vady roztlujeme podle #kolika hledisek.

2.1.1.1 Podle mechanismu vzniku
Podle mechanismu vzniku se vrozené vady dajigtdzitb 4 skupin.

- Malformace: zpisobeny abnormalnim vyvojem tka#i organu, ke
kteremu dochazi od Uplnéhogatku.

- Deformace zpisobeny zasahem ciziho faktoru (F&lad fyzikalniho
charakteru), jenz vede k poSkozeni doposud zdredné i
organu.

- Disrupce:  zpasobeny patologickym procesem, ktery naruSi vyvenZj
byl pavodrg normalni.

- Dysplasie zagi¢inéna abnormalnim uspédanim buék, jenz tvdi danou
tk&n nebo organvyww.vrozene-vady1.9z

2.1.1.2 Podle frekvence a komplexnosti
Na z&klad frekvence a komplexnosti Ize vrozené vadiadé do 4 skupin.

- Izolované vady  vady, které nemaji Zzadné spojeni s jinymi vadami

- Sekvence mnohd&@etné vady, vznikajici nasledkem patologickye&pid
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- Asociace rekteré vrozené vady maji tendenci vyvijet se spw@le
s jinymi typickymi vadami — tedy v asociaci.
- Syndrom: je tva‘en komplexem fenotypovych vlastnosti (anomaliigrét

jsou typické pro danou diagnéanvw.vrozene-vadyl.9z

2.1.2 Ri¢iny vzniku vrozenych vad a chorob

Na vzniku vrozenych vadi chorob m& v naprostéetgine zasadni podil
geneticky zaklad jedince, aletwe byt zapi¢inén i vrejSimi podminkami nebo také
kombinaci genetického a &8iho (exogenniho) faktoru. Neda se ovSem vzdy
jednozné&né tvrdit, zda dany defekt byl z&pinén praw nevhodnym progédim
béhem [¥ezosti, kdy dochazelo k prenatalnimu vyvoji, nebenegickym
podmirgnim. Byva velmi obtizné rozhodnout, co j&¢mou vzniku, protoZe oba
vlivy mnohdy mivaji podobné projevy dopadu na jedin Také veterinarni
a chovatelské zdznamy maji nesporny podil na ifikenti piicin vzniku, a pokud
jsou nedostat@mé nebo ne@sné, je pak rozhodnuti komplikowgsi (Citek 2009,
in verb).

Nachylnost kinitelam, kteti mohou postihnout vyvoj plodu, zavisi na stadiu
vyvoje, v kterém se zarodek nachazi. Olseglati, Ze se zvySujicim se gestan
vékem nachylnost klesa. Do prvnich 14adiezosti skotu je zygota nebo embryo
rezistentni uci ¢initelam (teratogefim), ktefi mohou zaficinit vznik kongenitalnich
malformaci. Na druhou stranu je ale citlivy na gek€& mutace a abnormality
chromozomalniho pidu a struktury (chromozomalni aberace). V obdohi-41412.
dne vyvoje je embryo velmi citlivé na teratogeny. t¥dmto obdobi dochazi
k formovani fiznych organovych soustav. Po 42. dni se stava q@odtentni uci
teratogennintinitelim, s vyjimkou pozdji se vyvijejicich struktur jako je mogek
nebo urogenitalni systém. ¢ina genetickych vad se u skotédd recesivi
(Bademkiraret al, 2009).

2.1.2.1 Genetické pi¢iny

Genetické fciny souvisi se zemou genetické informace, tedy mutacemi.

U skotu se mutace ngstji vyskytuji na chromozomalni darovni
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(t. chromozomalni aberace) nebo genové arovni rithnogens a polygens

podmirgné vady) www.vrozene-vady2.Gzavww.vrozene-vady3.9z

2.1.2.1.1 Chromozomalni aberace

Vznikaji v disledku numerické nebo strukturni odchylky v karpetyCasto
se projevuji komplexh— jako syndromywww.vrozene-vady2.9z

Chromozomalni aberace se daji rozliSit do dvouadiikich tyd.

- Numerické: zpisobeny poruchou rozestupu chromozgmondisjunkci) p
déleni buiky. Za normalnich okolnosti je kazdy chromozom kagyotické buce
piitomen dvakréat. Pokud dojde k odchylce a néitomen Zadny chromozom z péru,
jedna se o nulizomii. Je-lifffjomen pouze jeden chromozom, jde o monozomii.
V pripact vyskytu ti kopii chromozomu se jedna o trizomii. Zpravid&oy tyto
odchylky neslditelné se Zivotem a vifpadt pohlavnich chromozoinvedou ke

sterilit¢ jedince (Kovéd, 2001 ,www.genetika.cy.

- Strukturni : zmeny chromozonm vznikajici jako nasledek chromozomalni
nestability (zloni). Nasledky &chto znén se odviji od toho, zda je i pdestavks
zachovano normalni mnozstvi genetické informaced®6 ke znénam v mnozstvi
genetické informace, dochazi pak k prajvve fenotypu. Tyto projevy zavisi na
tom, kteracast je strukturé poSkozena nebo chyi naopak pebyva. Paf sem
nagiklad centrické fuze neboli tzv. robertsonovsk@stekace, inverze (6,14) a dalsi

(Kov&s, 2001,www.genetika.cy.

Existuje rekolik typia robertsonovskych translokaci, dgad 1/21
vyskytujici se u holStynsko-friského skotu (Miyadeal, 1991), 14/20 a 13/2, které
jsou roz&ieny v chovech simentalského skotu (Weékeal, 1992) a mnoho dalSich
(Radostitset al, 2000). Pro kontrolu alicnosti zdravi zwlat ma vSak zejména
vyznam translokace 1/29. Ostatni translokace sekywys velmi vzaci

(www.cmsch-kdz-nabidkavysetreni)cz
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2.1.2.1.2 Monogen#& podminéné vrozené vady a choroby

Tyto vady jsou zafiinéné mutaci v jednom genwyw.vrozene-vady2.9z

Monogenni vady, ozravané téz jako onemo&mi s mendelovskouédi¢nosti, jsou
choroby, jejichz vznik je podmén interakci jednoho paru alel, nachazejici se na
stejném mistchromozomu (tzv. lokusu) (Kuklik, 2006).

Dulezitym hlediskem je, zda defektni alela, kterazggpowdna za vznik
vady, ma recesivni (alela, jejizcidek je dominantni alelou potlavan) nebo
dominantni charakter (alela, ktera svyginkem potl&uje parovou alelu) (Kuklik,
2006). Recesivhje zaloZena &tSina vad s letalnim faktorem a poruch, souvisgjici
s chylEnim nebo poruSenim funkce enaynftzv. enzymopatie) (Kowa 2001).
DalSim vyznamnym hlediskem je, zda se alelicky pachazi na autozomech
(nepohlavni chromozomy)nebo gonozomech (pohlavniorsbzomy) (Kuklik,
2006).

Monogenni ddi¢cnost &¢lime na zakladnii typy.
- Autozomalné dominantni dédiénost lokus, ve kterém doslo k mutaci, lezi
na autozomu. Pro vznik dané choroby migopnost i jedné dominantni alely
zcela rozhodujici a postgici vliv.
- Autozomalné recesivni ddiénost poze jedna recesivni alela nedokaze
zpisobit danou chorobu. Fenotyp choroby se projevi yemecesivnich
homozygot. To jsou jedinci, jejichz ab alely pisluSného genu jsou
mutovany.
- Pohlavré (gonozomalr€) vazana ddi¢énost tykd se getr uloZzenych na
gonozomech. Jedna se o tzv. X — vazanadi¢cdost nebo Y — vazanou
dedicnost. Rozdil mezi gonozomalni dominantni a recesd&dicnosti se
casto stira, protoZze ¢&t8ina  klinicky vyznamnych gén lezi na
X chromozomu. U samiiho pohlavi, které m& dva X chromozomy, se
dominance a recesivita projevuje stejjako na autozomech. U saiho
pohlavi, které ma jen jeden X chromozom, se mutowelda X — vazaného

genu projevi pokazdévivw.vrozene-vady3.9z
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Zvlastnim typem &di¢nosti je tzv.kodominantni dédiénost. Fi tomto typu
dedi¢nosti se ob alely uplatiuji stejnou ndrou. Timto zfisobem se @li nagiklad
poruchy tvorby jednotlivych ¢asti imunoglobulii  nebo patologické stavy
podmirgné geny hlavniho histokompatibilniho komplexu (MHGQKcujiciho
povrchovy antigenni systém hikn U skotu se tento komplex nazyva BoLA
(bovine leukocyte antigen) (Kowa2001, Kuklik, 2006).

2.1.2.1.3 Polygentipodminéné vrozené vady a choroby

Takto se oznaji vady, jejichz vysledny fenotyp je podmiinvice geny
s mzre slozitymi interakcemi. Tyto interakce jsou jen mmdlne ovlivnény

exogennim progedim (vww.vrozene-vady3.0z Do této skupiny lze zadit

napiklad atresia aniaatresia ilei(Kovas, 2001).

2.1.2.2 Kombinace genetickych a exogennichipin

Velké mnozstvi chorob je tzv. multifaktorialnicho Enamena, Ze na jejich
vzniku se podili vice faktér a to jak genetickych tak exogennich

(www.vrozene-vady3.0z

Hlavnim charakteristickym znakem multifaktorialnicthorob je zn&na
fenotypova variabilita. Proto je utkzité znat hodnotu koeficientu édivosti
(tzv. heritabilitu). Ta udava, do jaké miry je vgtegni znaku zavislé na genotypu
jedince a nakolik je kor@a hodnota znaku vysledkemgobeni exogennich faktor
Hodnota heritability se pohybuje od nuly do jethyi Nula znamena, Ze genyibec
negispivaji ke vzniku uiitého fenotypu, a naopak jedka vyjaduje, Ze jsou za
vznik urkitého znaku pl& zodpo¥dné. Jeji hodnota e byt pro dané ocheni
u riznych plemen zrimé rozdilna. Pikladem miZze byt cystickd degenerace ovarii
(ml&énéa plemena krav), agromegalické plody (plemena usitee, charolais) nebo

pacecky (slovensky strakaty skot) (Kéy@001,www.biologie.upol.c}.
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2.1.2.3 Exogenni piciny

Jako exogenni finy jsou v gipac vrozenych vad zahrnovany vlivy
vngjSiho prostedi pisobici na plod a majici za nasledek vznik a vyvanaalii
nedtdicného charakteru. Obetse daji nazvat jako teratogeny (Hanusova 2010,

verb).

Tyto priciny Ize rozelit do 3 skupin.

- Fyzikalni pri¢iny: k nejdilezit¢jSim pati zmeény tlaku, otesy, teplo
a chlad. Mechanické vlivy mohou vyvolat ragst tkani, orgaf i celého zarodku.

- Chemicko - toxické pri¢iny: sem pai zejména farmaka, ktera tlumi
metabolizmus adeni burk, jako cytostatika nebockteré bugené jedy, jako jsou
chinin a nikotin. K ¢&mto p‘icinam lze z#adit i hormonalni poruchy. Zejména latky
steroidni povahy majiip poruse rovnovahy vztah k dysplazii pohlavnichantg
Dale Ize z#adit i poruchy latkové vygny nebo nedostatky ve vy&y
tzv. nutréni karence. Velice znamy je vliv nedostatku vitamik na gezitelnost
zarodku v dloze a vznik vyvojovych defektoci.

- Biologické pri¢iny: nagiklad mizné infekni ndkazy nebo vakcinacehem
biezosti, které mohou mit také teratogentinky (Kudl& et al, 1977).

2.1.2.3.1 Vyznamné exogenni faktorygsobici na lFezost

Patogenni vlivy, jako zejménaané infekni nakazy a intoxikace z krmiva,
jsou velmi ¢astymi gicinami predcasného ukoteni lrezosti. Toto pedcasné
ukonteni ezosti kori vétSinou mumifikaci plodu, abortem (zmetani, poteatjebo
¢asnou embryondlni smrti.

Z ekonomického hlediska tagustavuje vyznamné hospasiéé Skody, které
jsou zmisobené nejen naruSenim reprodukce a plefak@drace, ztratou niat,
zhorSenim kondice afipadnou neplodnosti zmetalek, ale také snizenirtadak

a nutnymicasto nakladnymi veterinarnimi opaimi (Kudl& et al, 1977).
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2.1.2.3.1.1 Intoxikace z krmiva

Je znamo, Ze pokud krdva konzumujéitérdruhy lupiny Bhem prvniho
trimestru, nize to u telete vést ke vzniku skeletalnich abnadtnaalrozS¢pim
(Shupe et al, 1967). U telat se vyviji tzné stupd deformity kortetin
(arthrogryposi$, defekty patge (skoliozy, kyfozy) a roz&py patra (Keeler, 1974,
Shupeet al, 1967, Knight & Walter, 2004).

DalSimi rostlinami zafdcinujicimi skeletalni deformity jsou bolehlav skvrnity
i plamaty (Conium spp.),tabak virginsky Nicotiana tabacum)tabakovy strom
(Nicotiana glauca)a vikve (Astragalus spp., Oxytropis spp(Knight & Walter,
2004).

Latinsky nazev Cesky nazev
Amaranthus spp. laskavec

Agave lechequilla lechuguilla
Astragalus spp. vikev

Brassica spp. repka

Conium spp. bolehlav
Cupressus spp. Cypris

Festuca spp. kostava
Indigofera glomeratus modkil/ indigovnik
Junipersus spp. jalovec

Medicao sativa vojteSka seta
Oxtropis spp. vinice
Phytolacca americana | licidlo americkeé
Pinus ponderosa borovice ¥¢zka (Zluta)
Solidago spp. zlatobyl
Tanacetum spp. vratic

Trifolium spp. jetel

Veratrum spp. kychavice

Tabulka¢.1 - Rostliny spojované s potraty (aborty) u skdfu

16



Latinsky nazev Cesky nazev

Blighia sapida mydelnik obvejity
Colchicum autumnale ocun jesenni
Cycadaceae spp. cykasy

Datura stramonium durman obecny
Lathyrus spp. hrachor

Leucaena leucocephala | leucena Blokvéta
Papaveraceae mak

Senecio spp. stakek

Vinca rosea bréal / barvinek #izovy

Tabulka¢.2 - DalSi znamé nebo podel& teratogenni rostliny [2]

Pricinou umrti plodu a potratu e byt také otrava krmivem nebo vodou
s vysokym obsahem désian ¢i dusitani. V bachoru dochazi kiemené dusitnani
na dusitanyCast dusitah se vstebava a vaZe se na hemoglobin v krvi, ktery se
piemeEni na methemoglobin. Jak se zvySuje podil metheohagl, tak se sniZzuje
schopnost vazat kyslik. Zvl&Splod je nachylny na snizeni mnozstvi kysliku, kter
se k #mu dostava ies placentu (Van't Kloostat al, 1982, Van't Kloosteet al,
1990). Rostliny nebo seno obsahuijici 1 % a vic&dasi v suSir jsou potencial&
toxické a ndly by byt zkrmovany opatin(Knight & Walter, 2004).

Nekteré experimentélni studie prokazaly, Zze také rtopkiay ve velmi
vysokych davkach mohou @gobit potrat. Podolinje tomu tak i v souvislosti
s aflatoxiny. Namelové alkaloidy jsou toxiny, ktgpéodukuje houba pakovice
(Clavicep$. Vyskytuje se naiznych semenech trav, zrnech kesy, pSenice, ovsa
a Zita. Tyto toxiny jsou spojeny s potraty, ale daSimi zdravotnimi problémy
(Hovingh, 2009).

2.1.2.3.1.2 Infekni nakazy

Infekéni nédkazy jsou nezadoucimi vlivy, které postihujiocana zwiata.
Pokud je nakaZzenadwzi zvie, hrozi nezadouci postizeni i pro plod. Zalezitdana
tom, v jaké fazi tezosti dojde k infekci. Patogeny, které jeiggbuji, mohou byt

razné bakterie, viry, plisnatd.
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2.1.2.3.1.2.1 Brucel6za (Bang's disease)

Brucel6za je zafikinéna bakterialni infekci, ke které dochazeyézre pies
travici Ustroji. Ficinou zmetani je z&m placenty,¢imz je geruSena latkova vyéna
plodu. Ke zmetani dochazi negtji ve druhé polovig brezosti, tj. v 5. - 8. ®sici.
Pti infekci v pokrailé biezosti nemusi dojit kipruSeni vyvoje, ale miaata se rodi

oslabena a mérzivotna (Kudl& et al, 1977).

2.1.2.3.1.2.2 Leptospirosis

Leptospirosis hardja Leptospirosis pomongou dva sérotypy, které jsou
negasgji spojovany s potraty v poslednim trimestrtedosti. K infikovani dochazi
vétSinou skrze vodu nebo potravu, ktera je kontamanavmdi infikovanych zviat
(Hovingh, 2009). Hrodnim rezervoarem leptospirdz jsou hlodavéiciRou zmetéani
je hemotoxin, ktery pronik& placentou @spbi erytrolyzu plodu nebo bezpriastni

intrauterinni infekce plodovych oliah plodu (Kudlé et al, 1977).

2.1.2.3.1.2.3 Listeria monocytogenes

K infekci dochazi neépsgji prostednictvim krmiva nebo jde o vrozenou

infekci mlafat. Tato bakterialni choroba se projevuje septikénpotraty

a onemocénim centralni nervové soustavy jako encefalitiddigravidnich jeding
prechézi skrze krev a lymfatické cesty do pohlaviiciani, kde pronika placentou
a infikuje plod. Plody se rodi mrtvé nebo malo tasczhopné, které hynowhem
prvnich drii Zivota na septikémiiCasto dochazi k zadrZeriizka a gkdy se vyvine
endometritida. Kravy po potratu dlouho viliji listerie v mléce. Bkdy se vyvine

i mastitida (Kové, 2001).

2.1.2.3.1.2.4 Virovy piijem skotu (BVD)

BVD virus je g@i¢inou fady onemocéni skotu, mezi které lze it

neplodnost, pneumonie, kongenitalni abnormalityfekly oti a mozku) a potraty.
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Jestlize je Pezi krdva nakaZena virem, zavisi nasledky infekaetam, v jakém
stadiu ezosti se nachazi. Dojde-li k infekci po 180. difazbsti, tak se obvykle
rodi normalni telata. Infekcedasné fazi tezosti ko®i vétSinou embryonalni smrti.
Ve stedni fazi, tj. 40. — 125. den,iure mit rozléné nasledky. Pokud plodeZije,
muze se u & vyvinout ,celoZivotni infekce". Tato telata se r&uji jako PI
(persistently infected). Mohou #p kongenitalnimi vadami, jako je nedostaté
vyvinuti mozku (BVD cerebellar hypoplasia) ocni abnormality, strukturalni
malformaceci zakrsly fist. Takto postizena telata umirafitSéinou brzo po porodu
(Powell, 2008). Nicméhn jsou zaznamenanyiipady, kdy se PI telata doziji az
dosglosti. Tyto jedinci Whem Zivota trpi velmi négemnym sliznénim

onemocgnim (www.addl.purdue.edu

2.1.2.3.1.2.5 Infekni bovinni rinotracheitida (IBR)

IBR je vazné infekni onemoc#ni, jehoZz mvodcem je herpes virus
Zptsobuje ¥tSinou respiréni onemocdni. Sowasrt je nefastjSim virovym
puvodcem potrat u skotu. Aplikace IBR vakcin by #a byt nezbytnou saasti
preventivnich zdravotnich programtada (Hovingh, 2009).

Mezi dalSi vyznamné infeki patogeny péai nagiklad Tritrichomonas fetus,
Campylobacter (Vibrio) fetus, Corynebacterium pywgge Chlamydia (Bedsonia)
bovis, Salmonella, Neosporosis, Mycobacterium bdysvodce tuberkulozy),
Coxiella burnetii (pivodce Q horéky), Akabane virus, nebo bluetongue virus
(Hovingh, 2009, Kudl&et al, 1977, Kahrs, 2001).

2.2 Mezinarodni seznam letalnich faktoi

Letalni faktor je charakterizovany jakédikné podmirgné onemocni nebo
vyvojova vada, kterd Zgobuje 90 — 100% uhynuti postizenych jedinklortalita
mezi 50 — 90 % je charakteristicka pro kategokzt@nych semiletalnich faktor
Dedicné onemoceni s nizSi mortalitou je oztavano jako subvitalni. Navzdory
pomerne nizké frekvenci jejich vyskytu jsou letalni a s&atéini faktory povazovany
za mimdadre zavazné z hlediska jejichighi v populaci. Ve &Sir¢ pripadi jde
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0 recesivni postiZzeni a jejichtgmos niZze byt tedy po &kolik generaci skryty.
Z tohoto divodu existuje mezinarodni seznafuohto vad a je povinnosti informovat

0 jejich vyskytu statni organ nebo chovatelsky s\Wavas, 2001).

Symbol || Ozna&eni Fenotypovy projev

Al Achondroplasiel. chondrodystrofia foetalis buldasi telata, u homozygét
porod ve 4. - 6. ®sici., kratké nohy, kratka, Siroka,
konkavni hlava, heterozygoti - kratkonohost a meeisita,
viztéZA3aA?29

A2 Epitheliogenesis defekty Kize - chylni pokozky na iznych mistechéta,
moznost sekundarnich infekci
A3 Achondroplasielll. mérs extrémni nez A 1, telata se rodi v normalni gridid

ale hynou brzo po poroddasto roz&p patra a deformage
Celisti viz t6Z A 29

A4 Hypotrichos congenita telata se rodi bez srsti nebo zcela alopeticképinymzy po
narozeni, viz téZ A 33
A5 Acroteriasis congenita chybi ¢ast kometin od karpalnich a tarzalnich klaub

zpravidla mrtvé plody, spodrielist st@&ena, zuby chybl,
rozSgp patrahydrocephalus

A6 Mumifikace ztrnulé udy, vyrazné klouby, kratky krk, normalnélka
gravidity, plod umira v poslednieting gravidity
A7 Obrna zadnich korgetin u Ziv¢ narozenych telat paralyza panevnichdesim
A8 Kontraktury svalstva kontraktury svalstva na hlay krku a ko®etinach, hlava
zvracena dozadu, &wnarozené, uhyn po porodu, viz téZ A 6
A9 Ankyloza ¢elisti ankylozagelistniho kloubu, zkostn&ti
A 10 Zkraceni patefe snist Zeber a obrat] zkraceni pate, telata mrt¥ narozena
All Ljutikov v letalni faktor vysSicetnost mrt¢ narozenych telat bez malformaci
A12 Ascites - vrozenda| vodnatelnost podkozi &lbich dutin, porod o 1 - 2 &sice
vodnatelnost - hydrops| diive, sanii plody postizenyastji
universalis
A 13 VSeobecné ankylozy arozSgp patra vSechny klouby ankylotické, recesivni
zk¥iveniny kloubu extrémni pipad A 9
A1l4 Anomalie molari u zivé narozenych telat zkracetglisti, nepravidelné polohy

premolatfi, jejich postranni plocha je obracenaésem ke
skusné rovin

A 15 Mikromelie - | anomalie mandibuly, zkraceni katin
achondroplastické zkraceni
konéetin
A 16 Atresia ani fitni otvor uzaven nebo chybi
Al7 Anomalie kongetin, | stateni kor¢etin, zKiveni kortetin, neschopnost se postayit,
arthrogryposis cetnost mrt¢ narozenych ploil
A 18 Hernia cerebralis malformace na hlay mozkova kyla, telata zpravidla mty
narozena
A19 Brachygnathia inferior mandibula zkrdcena téfh na polovinu normalni délky,
neschopnost sani
A 20 Agnathia - syndrom vysoky stup# mikrognathie mandibulofacialni poruchy,
chybsni ¢elisti, telata mrt¥ narozena
A21 Antimaskulinni letalni | poruSené sex-ratio, vazba na pohlavi, rodi se ro@d,
faktor viz téZ A 28
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Symbol

Oznaeni

Fenotypovy projev

A 22 Nevyvinuti nosnich otvori | chybi nosni otvory aichové Ustroji, dhyn ip nebo pg
porodu
A 23 Nevyvinuti falangovych| chybi phalanx la Il. na hrudnich pdjjpad panevnich
¢lankua korgetinach
A24 Hydrocephalus hydrocephalus internys abnormity lebé&nich kosti,
asymetrie lebky
A 25 Vrozend spasmofilie g spasmy hlavy a krku, mikroskopické defekty v mozkiuyn
ataxie po narozeni, epileptické zachvaty
A 26 Prodlouzena k¥ezost . prodlouzeni o 20 - 90 dni, tele bez patologickéiatezu
a vSak mrtvé, nebo hyne po narozeripmvy k porody
nezetelné nebo chybi, porod nepoluge, ¢asto nutny
cisdskytez, viztéz A27 a A 34
A 27 Prodlouzena krezost Il. prodlouzeni gravidity o 90 - 200 dni, plod absolutelky
(akromegalie), podstairhorsi nez A 26
A28 Pruhovita alopetie vazano na pohlavi, nositelkami jsou jen sdnmvirata
u kterych je pruhovita alopetie, potomstvo mé ssioer2:1,
viztéz A 21
A 29 Achondroplasie 3 kratk& Sirok& hlava, postizen byva i skelet trupkoecetin,
silng variabilni
A 30 Vrozena porfyrinurie vylu¢ovani porfyrinu trusem a nig zvySend fotosensibilita,
Iéze na nepigmentované, zabarveni kosti a zib
A3l Dysfunkce §titné zlazy zkrdcena hlava a spod#glist, Uhyn zpravidla do 14 drpo
narozeni
A 32 I chthyosis congenita hyperkeratoza e, zesileni koriové vrstvy, Supinatgst,
Uhyn kratce po narozeni
A 33 Anodontia u samd@ chybsni zuhi a alopetie, nedplné vyvinuttgrniho
laloku hypofyzy, vazana na pohlavi
A34 Aplasie predniho laloku| prodlouzena fezost, piznaky porodu jsou slabé, pdpace
hypofyzy - aplasie pars|chybi, viztéz A26 a A 27
anterior hypophysis
A 35 Kontraktury svalstva kontraktury sval a Slach kogetin, flexe spnkovych
a karpalnich pafpad tarzalnich kowtetin klouhi,
viz téZz A 17
A 36 Dédiéna obrna panevnich| obrna panevnich kéetin, ¢asto provazena slepotou, zan
konéetin rohovky,tremor, torticollis
A 37 SniZeny pd&et obratli pocet krnich a hrudnich obrdtl snizen, prodlouzeni
pricnych vykEzki obratii, obtizné porody
A 38 Polycythemia rubra vera kongesce (naval, @&stnani) Kze a sliznice|
dyspnoe(dusnost), depreséistu v obdobi 2. - 12. &sice
semiletalni Ginek
A 39 Atresiailei uzaveni a nepichodnosilea, zkracena gravidita
A 40 Probatocephalie kranio-facialni  dysplazie, brachygnathia inferior
exophthalmus zkiiveniny horni ¢elisti, makroglosie
anomalie srdéni, tympanie, semiletalnkinek
A4l Rozsg&p patere rozSep hrudni a bederr@sti patée, telata mrty narozena
A 42 Abort zmetani ve gednicasti gravidity, genealogicka analyza
A 43 Parakeratoza deédi¢néd porucha metabolizmu zinku, Sup#rdta kornatni

kize

Tabulka¢.3 - Seznam letalnich faktou skotu a jejich mezinarodni symboly [3]

21



2.3 NegastjSi a nejvyznamrgjSi kongenitalni vady
a choroby

Jednotlivé choroby f¥eme rozdlovat podle mnoha tznych hledisek.
Ja jsem se rozhodkadit choroby podle toho, jakou partéla postihuji. Nkteré
choroby se ovSem nedaji jednosmazaadit z divodu, Ze postihuji vice partiéla

a jejich projev je komplexijsi.

2.3.1 Vady hlavy

Zmineény jsou: Brachygnathia inferior, Hernia cerebralisHydrocephalus,

o¢ni vady @nophthalmia, microphthalmia, retinal dysplasig.
2.3.1.1 Brachygnathia inferior (A 19)

Jde o vadu, ip které je dolnicelist kratSi nez horni az na polovinu délky.
Mladé nedokaze vytvigt podtlak @i sani mléka a hyne doskolika dni po porodu
(Kov&s, 2001). Tlama svym vzhledentipomina papou8 zobak. Tato vada ma
rizné stupd projevu. U telat plemene angusiie byt doprovdzena mozkovou

hypoplazii. xdi¢cnost je jednoduSe recesivni (Edmoetal, 1973).

|

Obrazelke. 1 -brachygnathia inferiof4]
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2.3.1.2 Hernia cerebralis (A 18)

Pri této chorok dochézi k neuzdeni lebky a naslednému gznuticasti
mozku i mozkomisni tekutiny a tvarkkylniho vaku. To je zfsobeno zvySenym
nitroleb&nim tlakem, ktery vznikad v tdledku zvySené produkce mozkomisni
tekutiny. Vystoupentlura mater(tvrdé pleny mozkové) i mozkomisni tekutiny do
podkoZi je zpravidla v oblasti temenieg nelpld uzaweny Sev temenni neld@lIni
Casti lebky. Telata se rodi¢tdinou mrtvd. Devadesét procentigadi vznika
v disledku negativniho exogenniho presti, napiklad vlivem pesticid z krmiva
nebo jako dsledek kortikoidové terapiecbhem embryonalni faze vyvoje. Vyskyt
hernia cerebralis byvd popisovana se¢asré i s jinymi vyvojovymi vadami,
nagiklad brachygnathia inferioa @i rozS€pech. Penos je recesivni (Ko¢a2001).

Obrazelg. 2 -hernia cerebralif5]

2.3.1.3 Hydrocephalus (A 24)

Priznakem této choroby je nadmé hromadni mozkomisniho moku v ramci
mozkovych komor - interni hfydrocephalus internjsa nebo mezi plenami
a mozkem — externihydrocephalus externugKova:, 2001) @i kterém dochazi
k charakteristickému vyklenuti lebky, Spatnému wwi zuli a slepot
(Radostitset al, 2000). Nasledkem je tlakova nekréza mozku (Koe®01). Zviata
se rodi bd’ mrtva nebo jsou-li Ziva, nedovedou se postavhi@li a nakonec hynou
(Gdovin et al, 1970). B jeho vyskytu je asi 10% pravdodobnost &dicného
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podmirgni. Dedicné podmirgna forma se zpravidla prokdzé peho interni forns

s retinalni dysplazii (porucha vyvoje sitnice). tainich pipadech jenydrocephalus
zpisoben inaktivaci enzyinkatalyzujicich #izné reakce a nebo vlivem &gich
faktori prostedi (napiklad zkrmovanim kyselé silaz&é Gcinkem antioxidanich
latek v prvnich tydnech gravidity). Frekvence vyskyéto vyvojové vady je vyssi
u brachycefalickych plemen.¢éDi¢nost je recesivni (Kowa2001).

=
Ny

Obrazelke. 3 —hydrocephalu$6]

2.3.1.4 Gni vady

Vady ai se u skotu vyskytuji jen vyjide¢ jako samostatné postizZeni.
V naprosté #tSine pripadi se projevuji spota¢ s jinymi vadami nebo ve spojeni
s nedostatkem pigmentu (Gecaettal, 1976). Nejastji byvaji spojovany s vadami
nervového systému. ddicna encefalomyopatie ainternal hydrocephalus
u herefordskych telat byvaji kombinovany s retinalgéplazii (Urman & Grace,
1964). | vrgjSi podminky prosedi secasto podili na vznikuiznych defeki oci.
Prikladem niize byt prenatalni infekce BVD (bovine virus diareho virovy piijem
skotu) zapicinujici cerebelarni hypoplazii v kombinaci &émi vadami (Scotét al,
1973, Ward, 1971). Dale lze vzpomenout hypovitamin@ (Van der Lugt &
Prozesky, 1989) nebo infekci Akabane virem (Ushagaisal, 2000).

Anophthalmia byva spojovana s bezocasosti (Leipold & Huston6819
Moritomo et al, 1995). Anophthalmiamuze byt oboustranna nebo jednostranna.

Je to vada, i které nedochazi k vyvinuti¢ai koule. Vyviji se pouzedai vicka.
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Nekdy se vyvinou malé pastatky oka (remnant of eyeball — REB), které byvaji
zandeny v okohybnych svalech. REB je sloZzen z neprénédeispdadanych
element, jako jsou stna a@ni skléry, cévnatka a sitnice. Tyto morfologickéémm
jsou vysledkem vadnych prodesyvinu oka po vzniku ¢énice (Moritomoet al,
1995).

DalSi vyznamnou chorobou je MOD (vrozen&aolikanasobné @ni defekty),
projevujici se nafklad jako vyvojove vadyocky, sitnice, duhovky, igtrvavajici
embryonalni éni vascularizace microphthalmie je u plemene japonskigrny skot
deédicna vada s autozomélmecesivnim zfisobem ddic¢nosti. Lokus zodpasdny za
MOD byl mapovan v proximalni oblasti bovinniho cmazomu 18. Porovnanim
nukleotidovych sekvenci gérv této oblasti se projevila jedna nukleotidovaeirte
v WFDC1genu, jez ma za nasledetegtasny vznik terminéniho kodonu. Saiasna
zZjisténi prokazuji zasadni roWFDC1ve vyvoji sa¥iho oka (Abbaset al, 2009).

2.3.2 Vady trupu

Uvedeny jsou:Ascites, Atresia ani, Atresia ileHydrops fetus universalis,

zkraceni patie.

2.3.2.1 Ascites

Serdzni tekutiny se hromadi v dutibiisni, ¢asto se fdava i dutina hrudni
(hydrothoray. Gravidita zpravidla nebyva naruSena. Potize gekwuji az i
porodu.V dutiné biiSni se nize nahromadit az 30 | serézni tekutiny. Ascites se
bezre vyskytuje g infekénich onemocenich plodu aasto doprovazi i jiné defekty
(Kudl&s et al, 1977). Nejasgji byva spojovan se srdeimi chorobami (Milneet al,
2001). Zmsob @dicnosti neni jednozraé objasrn, ale pravdpodobr se bude
jednat o recesivniédiicnost jako u ostatnich vodnatelnosti plodu.

25



Obrazele. 4 — ascites [7]

2.3.2.2 Atresia ani (A 16)

Tato zpravidla &dicné podmirgna vyvojova anomalie je charakterizovana
slepym zako#enim koneéniku pod kZi (atresia an), popipact sowasnym
nevyvinutim¢asti konéniku (@tresia ani et recji U mla’at saméiho pohlavi nize
koneinik vyug’ovat do pochvy gnus vaginalis Patologicky stav je rozpoznan
v prvnich dnech po narozeni, kdy s€r@u projevovat poruchy zdravotniho stavu.
Nasledkem hromaai stevniho obsahu a neodchazejicich plge zétSuje objem
bricha. MI&d prestava sat a bezigme se stavi ke kdleni. Také se objevuiji kolikové
bolesti. Tele se postupnstavd malatjsi, az nakonec hyne. fiP samotném
nevyvinutifitniho otvoru je pod ocaskem pozorovano vyklenutiek zpisobované
nahromadnym stevnim obsahem (Kudiget al.,1977).

OSeteni byva provedeno pfianutim kKize na vyklenutém mistdvéma na
sebe kolmymitezy, odstizenim volnych kozZnich lalaka @isitim sgny kone&niku
do kize. Chybi-li sotasre i ¢ast konéniku, je operativni zakrok mnohem sl@at
(Kudl&s et al.,1977).

Tato vyvojovd anomalie se vyskytuje spwie s jinymi defekty jako
kryptorchizmus nebo pupei kyla. Vzhledem ke skutaosti, Ze u jinych druhje
dokéazana polygennigdi¢nost tohoto postizenifedpoklada se, Zze i ¥ipad skotu
bude shodnyignos (Kovd, 2001).
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2.3.2.3 Atresiailel (A 39)

Pfi této anomdli ma jedinec uz&ény a neprchodny kyelnik

(www.cmsch-letalnifaktory.gz Kyc¢elnik neni luminizovany. To znamena, Ze

v urgitém useku je tvien jen vazivovym pruhem. di¢nost je pravépodobre

polygenniho typu (Kowg 2001).

2.3.2.4 Hydrops fetus universalis (A 12)

Vyznauje se hromathim tekutiny v podkozi, coz ma z&ignu vyrazrjsi
zvétSeni trupu. Takovyto plod dosahuje vahy 40 — 1§ asta byva i deformovana
hlava. V utitych piéipadech dochazi i k hydropizaci pupku a u &am plodi
k hydrocelei V 7. meésici gravidity dochazi zpravidla k potratu. Je-liakSplod
donoSen, spontanni porod neni obvykle mozny a kengabytné proveést fetotomii
nebo cisgsky fez. U rékterych plemen, zejména plemene ayshirefistal vyskyt
této choroby se zvySujicim se stdpn piibuzenské plemenitby. ddi¢cnost je

jednoduse autozomaimecesivni (Kudléaet al, 1977).

2.3.2.5 Zkraceni patée (A 10)

Pfi tomto onemocéni ma postizeny jedinec pétpolovicni délky. Dochazi
k redukci pétu hrudnich a bedernich obfatPanev pak nasedéimo na hrudni kos.
Kromé absence bedernich obtfatle zji§uje, Ze jedinec miva jen 6 - 7 Zeber misto
13. Telata maiji tzv. lososovity vzhledii Bitvé se zpravidla zji&ije i atrofie¢ocky
v oku. Telata se rodi mrtva nebo hynou kratce pozemi. Zdi¢nost je jednoduse
recesivni (Kovg, 2001).

2.3.3 Vady kortetin

Zminény jsou: Acroteriasis congenita, Arthrogryposispasticka paréza,

syndaktylie.
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2.3.3.1 Acroteriasis congenita (A 5)

Jde o vyvojovou vadu,ipkteré se rodi tzv. amputovana telata. Dochazi
k aplazii gednich i zadnich kaetin. Vytvai se jen proximalnéast epifyzy atast
diafyzy pazni kosti (humeru) a stehenni kosti (fampuDistalni¢ast epifyzy tveici
kloubni hlavice chybi (Kowa 2001). Postizena telata mohou mit dalSi poruaky |
rozSep patra, defektni vyvoj t¢avych kostibrachygnathia inferior, hydrocephalus
a kratké asymetrické uSim{crotia). Dédicnost znaku je jednoduSe recesivni
(Rieck & Bahr, 1967).

2.3.3.2 Arthrogryposis (A 17)

Zvite ma stéené a zakvené hrudni kotetiny se ztuhlostmi (ankyl6zami)
kloubi. Telata nejsou schopnéa se postaiasto se rodi mrtva (Kudiét al, 1977).
Klinicky prabéh swdéi pro ochrnuti zfisobené zpoZehym nastupem motorickych
funkci. Ri individualni p&i dochazi k normalizaci stavu do Sesti tydiStav tedy
muze byt charakterizovan jako paréza bez neurodegividch znEn
(Kov&:, 2001). Klouby v3eclityt kontetin jsou pipojeny symetricky.Casto byva
piitomen i roz&p patra. [Bdicnost je jednoduse recesivni, akkteré formy mohou
byt zagticinény i vlivem vrgjSiho prostedi (Schalleset al, 1999), nafiklad
piitomnosti Akabane virudhem prenatalniho vyvoje (Hartlegt al, 1975). Tato
choroba je velmi¢astd u plemene charolais, u kterého se vyskytujde@go
s rozS¢pem patra (Goone-Wardene & Berg, 1976).

Obrazele. 5 —arthrogryposis[8]
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2.3.3.3 Spasticka paréza

Spasticka paréza je neuromuskularni porucha cleiaivana hyperextenzi
zadnich kowetin, ktera je zfisobena stazenim sualchillovy Slachy. Prvni znamky
postizeni se z@naji projevovat ve &ku 3 — 8 misici. Vyjimkou vSak neni ani
3. roce zivota. Napnuti koatiny se postugnzvysuje a postizené zei se pohybuje
velmi strnule a neni schopné normalniho ohybu zrile Pozéji se uz sotva Spkou
prsti dotyka zemy a nebo kodetina Zistava zvednuta nad zemi. V tomidpack jiZ
zvire vyuziva k chzi jen # nohy a pohyb je jakoby kyvadlovy. V naprost&sine
piipadi byva postiZzena pouze jedna Ketina, ale mize se stat, Ze jsou postizeny
korcetiny dw. Zajimavé je, Ze pokud zei lezi, je nagti svali zcela normalni
(Abdallah et al, 2002, Barazzoniet al, 2003, Gentile, 2000, Gentile, 2002,
Touatiet al, 2003, Gentile & Testoni, 2006).

Pavod svalové ztuhlosti je fpisovan hyperaktivk natahovaciho
(strecového) reflexu. Dysfunkce spiova pedevSim v abnormdlni  akci
gama — motorickych neurén Neni vSak znamo, zda je to ugobeno vnini
hyperaktivitou gamma - motorickych neutonebo ztratou inhiknich mechanisiin
Co se tye cdi¢nosti, dodnes neni jasné, zdaigpb genosu je dominantni nebo
recesivni a zda je podndim jednimgi vice geny. \¥tSina autol domniva, Ze by se
melo jednat o recesivniédi¢nost s nizkowi nedplnou penetrancii€dpoklada se,
Ze vyznamnou roli v projevu argnosu této vady hraje exogenni pregt, jako
nutri¢cni nedostatky Mn, Ca, P, Cu, Zn, Co, |, Se, nedelstataminu A, metabolicka
nerovnovdha Cu / Zn nebo vliv rostlinnych tokinExistuji tizné typy terapii,
napgiklad tenotomie (naiznuti) Iytkové Slachy a nebo neurectomie
(vyjmuti ¢asti nervu) holenniho nervu vedoucimu k lytkovénaals. Tyto metody
ovSem nikdy nevedou k uplnému uzdraveni (Abdadiahl, 2002, Barazzongt al,
2003, Gentile, 2000, Gentile, 2002, Touwtal, 2003, Gentile & Testoni, 2006).
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2.3.3.4 Syndaktylie

Tato choroba je zndma také pod ndzvem mulefootd&glie vznika
splynutim nebo neroztenim dvou vyvijejicich se pistkopyta (Leipoldet al,
1969). Netastji se vytv&i na gednich koketinach jedince, ale postihnoutize i
zadni kowetiny (Drogemduller & Distl, 2006). V genetické ndape lokus pro
syndaktylii umistn na chromozomu 15 (Charliet al, 1996). V nedavné débse
ukazalo, Ze velicetdezitou roli v procesu segregace jrst savé hraje genLrp4
(Simon-Chazottes et al, 2006). Tato choroba se vyskytuje zejména
u holStynskych a anguskych telat.edd se jako autozomalnrecesivni znak
s variabilni penetranci u jednotlivych plemen skéfrogemdlleret al, 2007).
Ke zvySeni frekvence vyskytu této choroby prgpatobré prispéla unela selekce,
zvyhodiujici heterozygotniignaseky, které podle prizkumu vykazovaly pmeérne
0 0,95 kg tuku a 135,29 kg mléka vice nez homozjgmdinci (Leipoldet al,
1973a).

-
rs

1 B3- 100 !
Obrazek:. 6 - Zleva d¥ kopyta se syndaktylii, zprava&wormalni kopyta [9]

2.3.4 Vady ostatni

Uvedeny jsou: Arachnomelia, Dwarfism, Ehlers-Danlos syndrome,
Epitheliogenesis  imperfecta, Freemartinismus, Hgplobsis congenita,

parakeratézaPorphyria, Schistosomus reflexus.
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2.3.4.1 Arachnomdia

Arachnomelige kongenitalni vada kosterniho systému, jenzregyuje tim,
Ze zvie ma tzv. pavali vzhled. Vyskyt je popisovan hla¥ru plemene Svycarsky
hnedy skot a simental (Rieck & Schade, 1975, Begnal, 1984, Leipold & Steffen
1989, Buitkampet al, 2008). K hlavnim patologickym zZmam dochazi na nohéach,
patdi a lebce. Nohy jsou tén protoze pimer diafyzi je mensi, a také se zdaji byt
delSi. Kosti jsou kehii a v kombinaci se ztuhlymi klouby maji tendencil&mat
béhem porodu. Nartni klouby jsou deformovanéaato ztuhlé. Malformovana péte
ma sklon ke kyfoze a skolioze. Deformace lebky gen&uje zkracenou spodni
celisti cca 0 5 - 10 cmbfachygnathia inferioy, konvexnim prohnutindelni kosti
a v rekterych gipadech se vyviji i dalSi vady, riéigad hydrocefalus externus
Spicka horni ¢elisti se zuZuje a lehce se &tazhiru (Rieck & Schade, 1975,
Testoni & Gentile, 2004, Breret al, 1984, Koniget al, 1987). Zjistilo se, Ze lokus
zodpowdny za syndrom arachnomelie neni jednotny. Pro @lensimental je na
chromozomu 23 (Buitkampt al, 2009) a pro plemeno Svycarskyedy skot se
nachazi na chromozomu 5 (Drégemiller al, 2009). Na zéaklad vysledki
zkoumani se potvrdil fedpoklad, Ze pro b plemena je &li¢nost znaku

autozomala recesivni (Drégemullest al, 2009, Buitkamget al, 2008).

Obrazele. 7 - A,B - 225 dni stary plod s normalnim vyvinem
C,D - 225 ditdry plod postizeny arachnomelii [10]
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Obrazek:. 8 - Tele plemene Svycarskégdg postizené arachnomelii [11]

2.3.4.2 Dwarfism (achondroplasia)

Existuje rékolik typa dwarfismu. FBi¢inou vzniku niize byt jak vijsi okoli,
tak geneticky zaklad jedince (Schalles al, 1999). \&tSina variant, které se
vyskytuji, mohou byt rozdleny do rtkolika obecnych skupin.

2.3.4.2.1 Snorters

Velmi ziejmym znakem této skupiny jezké a obtizné dychani. Zata maji
kratké zavalité do, predni koretiny jsou neobvykle kratké. Hlava tte mit
vystupujici doInigelist acasto méa napadnielo. Spéka jazyka vyniva a @i byvaji
vypouklé (Stringam, 1958). Telata maji deformovafist kosti v nosnich dirkach,
ktery zapicinuje jiz vySe zmi#né potize s dychanim (Schalletsal, 1999). Rodi se
vétSinou mrtva, zvlaSu prvotelek, které mohou mit potize s porodemindgdckte’i
preziji, wtsinou nedokézitast a maji Spatnou pohybovou koordinaciigpbenou
bud’ zkracenymi neboiflis ohnutymi Slachami a vadnou rovnovahou. Uhyrgemi
casty v prvnich dnech Zivota. Pokud jedinei@zije, z&nou byt rozdily mezi
trpasleim a normalnim vzhledem népaghi. Zvire zaujimé podivny postoj.iBho
je velmi nafouklé. Potize s dychanim se zhorSugk& dochazéasto k nadymani.
Ve trech letech dosahujitiplizné 1/3 - 2/3 normalni hmotnosti (Stringam, 1958).
Nejcastji se tato forma poruchy vyskytuje u plemene hekfa angus
(Gregoryet al, 1953). Utitou podskupinou tohoto typuiie byt tak zvany Stumpy,
znamenajici buclaty, podsadity nebdezkovity (Bakeret al, 1950).
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2.3.4.2.2 Compress dwarfism

Zvitata vypadaji tégt normalr, jen hlava,dlo, krk a nohy jsou mirhkratsi.
Vyviji se vcelku dobe do prvniho roku zZivota, ale v d@épsti dosahuji 2/3 normalni
velikosti (Stringam, 1958). &licnost je neuplnou dominanci. Jedinec s jednou
.compress® alelou a jednou normalni alelou danélemug ma stl&ené nebo
smrsknutédlo. Pokud ma jedinec dv,compress” alely, vypada jako trpaslik a umira
brzy po porodu (Schallex al, 1999).

2.3.4.2.3 Longheads

Jedinec je proporcionalrvyvinut v padadku, ale neroste velikostnZvire ma
protahlou hlavu, nohy mohou byt Zalené a i#st je velmi pomaly.
Toto je velmi sporna skupina a jedineéaea byt z&azen i k dalSim jiz zmémym
kategoriim (Stringam, 1958). Od prvni kategoridi&ehlavre tim, Ze neni postizeny
rast nosnich #&stek. ¥di¢nost je jednoduSe recesivni (Scha#ésal, 1999).

2.3.4.2.4 Dexter dwarfism

Dexter je plemeno skotu typické svym malym astem. Ten je zjsoben
.dwarfism genem“ u heterozygot Pokud je jedinec homozygot, tak tento gen
zapicinuje tak zvany buldd vzhled (dexter bulldog dwarf). Charakteristicky j
disproponi zakrslosti, kratSi pafie relativie velkou hlavou s roz&em patra
a vyenivajicim jazykemCasta je i Bisni kyla (Wilson, 1909; Harpest al, 1998).
Buldagi vzhled tvde dava také zkracena hotlist. Homozygoti se rodi mrtvi mezi
6. - 8. n¢sicem Iezosti (Schallest al, 1999).

2.3.4.2.5 Dwarfism deficience receptoruistového hormonu

Homozygoti s touto mutaci maji v despsti vahu a velikostifblizné 70 %
normalniho jedince. Porovnani ovaridlnihdistt a vyvoje mezi zakrslym

a normalnim jedincem (Chas al, 1998) ukazuje, Ze zakrsli maji abnorngaln
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vysokou hladinu istového hormonu (GH) a abnormdlnnizkou hladinu
insulin — astového faktoru | (IGF-1). To vede k tomu, Ze nadiZzovan folikularni
rast bthem stedni lutealni fazeéijového cyklu. Nicméa folikularni nist pokr&uje
naslednou luteolyzou, kdy se sekrece luteim#ao hormonu zvySuje. To je
pricitano nedostatku ustového hormonového receptoru (GHRD). GHRD
u brahmanského skotu je shodny s pohlawézanou zakrslosti u kat
(Elsasseret al, 1990). Nedostatek GHRD snizuje krevni IGF-l. SzZivgu
vyvolanymi znénami u GH a IGF-I je spojovan pokles funkce ¢aj&u, ¢imz mize

byt cast&né vyswtlena i neplodnost a anestrus u podvyziveného skotu
(Chaseet al, 1998).

2.3.4.3 Ehlers — Danlos Syndrom

Je charakterizovan extrémnkiehkou pokozkou a ohebnymi klouby.
Kolagenni vlakna ve tkanich jsou rtigna a dezorganizovana. U postizenych telat
Ize sledovat opozmé hojeni ran &e. Napiklad minimalnim poragnim vznikaji
krevni vyrony z dvodu absence prokolagenni peptidazy (Johretoml, 1985).
Zjistilo se, Ze pro holStynské plemeno je tato vaa@icinéna mutaciG254Av genu
pro dermatan sulfat proteoglykan, kteraiggbi zaminu guaninu na adenin v pozici
nukleotidu 254, coz vede k Zme aminokyselinového sloZeni dipeptidutvpdniho

serin-asparagin na serin-glycin (Tajimtaal, 1999).

2.3.4.4 Epitheliogenesis | mperfecta (A 2)

Tato choroba je vyvojovym defektem epitelizadgeék a sliznice, i kterém
chybi epidermis s veSkerymi vrstvami. Defekt§Zz& se vyskytuji fedevSim na
hlaw, hibet a nohach (Kow§ 2001). Postihuje telata obou pohlavi. Telatacsi r
prediasre nebo umiraji kratce po narozeni diky sepsi (Leipel al, 1973b).
Defekty sliznice se nachazi v oblasti nosu, Ustrtingt, jazyka a tvrdého patra.
Takto postizena telata jsou pak neschopna sat n{k&e&, 2001). Choroba byla
pozorovana v USA fevazi u telat holStynského plemene. K prevenci je
dopor&ovano pouzit k plemenitb jiného, gFibuzensky vzdaleného byka
(Gdovinet al, 1970). Dale se vyskytuje u plemen herefordslot,skyrshiresky skot,
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jerseysky skot, shorthornsky skot, angusky skofarusky ¢ernostrakaty skot,
Svédsky  cervenostrakaty skot a ¢émecky Zlutostrakaty skot
(www.merckveterinarymanuall.conbDédi¢nost je jednoduse autozomélrecesivni
(Blowey & Weaver, 2003).

Obréazek. 9 -epitheliogenesis imperfedi®]

2.3.4.5 Freemartinismus

Za normalnich okolnosti je sathipohlavi u skotu charakterizovano 60 XX

a sandi pohlavi 60 XY chromozomy. Freemartini jsou jedjnktefi fenotypow
vypadaji jako samice, ale zar@vesou gitom nositelkami sasich burgk
(Radostitset al, 2000). Vnitni pohlavni Ustroji je obojpohlavné gitpmnosti
ovariotestiss tiznym stupgm transformace. Tato anomalie pohlavniho Ustroji se
vyskytuje u samic, které pochazitznopohlavnich dveépt. Vznik freemartinismu je
podmirén vytvarenim anastoméz(placentarnich cév), které umgi konstantni
vymeénu krve mezi obma jedinci. K chybnému vyvinu pohlavniho Ustrojdoehazi,
pokud k propojeni anastoméz doSlo az v 3,5. — d&sien gravidity, kdy uz je
ukortena diferenciace pohlavniho Ustroji. Spolekrevni oksh umoziuje prechod
santich zérodénych burk do samiiho embrya, a tak na zakkdahimerizmu
zarodénych burk dochazi ke vzniku sexchromozomalniho mozaicizhegxiklad

v kostni deni a leukocytech jsou obsazeny sexchromozomy X#4ravei XY nebo

ve varlatech byk byly prokazany sexchromozomy XX (Kudlét al, 1977).
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Mezi typické klinické piznaky u samic s freemartinismem ipgbonmerne
mal& vulva, z¥tSeny klitoris, neluminizovana pochva zakena kopulovitou vyduti,
mohutrgjSi tlesny vzihst a napadh velka hlava.Takovéto jalovice vykazuji
i klidngjSi chovani a podobaji se kastirat Navzdory &lesné vysplosti se
nedostavuji fiznaky fije a getrvava anestrie, ale jsou i vyjimky, u kterych se
piiznakyfije objevuiji (v jejich vajénicich je zachovana vetéi mie funkni tkai)
(Kudlas et al, 1977). Byci z ®chto tiznopohlavnich dvépt nemivaji zadné
zasadni postizeni. Anatomicky jsou obvykle zcelem@ni, ovSemtasto se u nich
vyskytuje snizena plodnost (Radosétsal, 2000).

Diagnéza je potvrzena provedenim sexchromatinovédsiu (stanoveni
karyotypu) nebo pikazem anastoméz (Kudldet al, 1977). Dnes mnohem
vyuZivargjSi metodou je vSak vyuziti PCR téss vyuzitim primeit BOV97M,
BRY.1, AMX/Y(Ennis et al, 1999). Freemartinismus nengditné podmirgna
vyvojova anomalie. Jeho vyskyt je vSak hereditgyodmirgn, protoze vznika jenip
raznopohlavnich dvéptech a vyskyt dvojitych ovulaci je u skotwddné
predisponovan (Kudtéet al, 1977).

2.3.4.6 Hypotrichosis congenita (A 4)

Byva téZz oznéovana jako hairlessness. Projevuje se ve dvou fdrme to

jako kompletni neb@asté&na ztrata srstifww.omafra.cg Byla popsana u plemen

angus, ayrshire, brangus, holStynsko-friské, hedefbezrohy hereford, guernsey,
gelbvieh, jersey, normandsky skot, anjou-charolas KiZend simentala

(www.merckveterinarymanual2.comTelata se rodi hola na zZm# casti €la,

fasy a chlupy jsou vSak zachovany. Rohy a paznejdiou normal Kaze ma
leskly, vyinény vzhled a nema vlasové folikuly. Telata jsou malbolna vici

vngjSim vlivam prostedi, nesnaseji zimu, zar a vihko (Gdoeinal, 1970) a jsou
nachylrgjSi ke koznim infekcim. Postupetasu se jim vytvid kratké kudrnaté

osrstni (www.omafra.cq VétSinou hynou v dsledku naruSeni termoregulace nebo

na autointoxikaci. Bdi¢nost je recesivni (Kowa 2001).
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Obrazeks. 11 - kompletnhypotrichosis congenitfi4]

2.3.4.7 Parakerat6za (A 43)

Jedna se oddi¢nou chorobu latkové ipmeny zinku, v jejimz dsledku
dochazi k tvorb Supin na kzi (Kova:, 2001). U telat se rozviji zénspojivek,
prajem a jsou nachyijsi k infekcim. Pokudheni I&ba zahajenadas, miZze dojit az
k amrti. Telata se rodi zcela normalni, ale postugm do 5 tydé vyvine celkova
parakerat6za. Pokozka kolem hlavy, krku & ee stava tuzsi a zdesra diky
Supinaéni. Vytv&i se praskliny a zahyby naiki. Postihuje spiSe friska plemena

skotu (Blowey & Weaver, 2003).ddi¢nost je recesivni (Kowa2001).
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2.3.4.8 Porphyria (congenital erythropoietic)

Porfyriny pati mezi tidu organickych slatenin charakterizovanottyimi
pyrolovymi jadry spojenymi do kruhu. V kombinaci selezem tv&i hem, ktery je
souwasti hemoglobinu, cytochram kataldz a peroxidaz. Biosyntéza porfyrin
zahrnuje Sest krak z&inajici aminolevulinovou kyselinou (ALA) a koiti
protoporfyriny. Kazdy krok je katalyzovan enzymemexlostatek jakéhokoliv zn
mé& za nasledek hromad mezislodeniny v kroku, kde enzym schazel, a také
nedostatek mezislganiny pro pokr&ovani v nasledujicim kroku (Fourie, 1936,
Francoet al, 1992).

Tato choroba, ozgavana také jako pink tooth, je vrozenynéd@dnym
onemocgnim s autozomatnrecesivni ddicnosti. Heterozygotni jedinci se zdaji byt
normalni, ale homozygatn recesivni zviata jsou postizena od narozeni.
Charakteristickou znamkou postiZzeni jecer@enalé zbarveni zub kosti a moi.
Jedna se o aicné enzymatické postizeni z&pnujici nedostatou aktivitu
uroporfyrinogen Ill syntézy, ktera je esencialni &mti porfyrin — hem biosyntézy.
Enzym, ktery je v nedostatku, je zde uroporfyrinodie kosyntetdza. Md obsahuje
nadbytek koproporfyrinu | a uroporfyrinu I, cozZ i®obuje jeji oranZzové nebo
cervenohidé zabarveni. Kosti, ndoa zuby po osvicenim ultrafialovym &hem
razowe fluoreskuji. DelSi vystavovani se slénénu zdeni zpisobuje typické
fotosenzitivni 1éze, puchig a povrchové nekrdozy nepigmentovanyidsti kKize

(www.merckveterinarymanual3.com

2.3.4.9 Schistosomus reflexus

Jedna se o vadu, ktera se vyana rozStpem dutiny BisSni a v &zkych
piipadech i dutiny hrudni.fPom dochazi k vykeznuti vnitnich orgaf smérem ven.
Organy jsou naslednvolné ulozeny mezi amniovym a alantoidovym vakem. Vaha
vnitinich orgak zagicinuje wWtsi ¢i mensi zakveni patée, i kterém je dosazeno
takoveé lordozy, Ze se panevni Ketiny zvrati smrem dogedu, az se dostanou na
aroveai prednich kogetin. V této pozici dochazi k osifikaci a zbylémyveiji
zarodku, zc¢ehoz plyne odvodreni pro pivlastek reflexum Porod pichazi ve

fyziologickém terminu, ovSem plod @gobuje zné&né obtize a spontanni vypuzeni
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neni mozné (Kudkéet al, 1977). Vyznauje se mimo jiné také ankyl6zami kaatin,

hypoplazii plic a branice a poruchami zazivacihar@genitalniho systému. Tyto
abnormality nassdéuji tomu, Zeschistosomus reflexugznika uz Bhem pozdni
gastrulace a vyvinu mezodermu. Na zaklggthto skuténosti Ize pedpokladat, Zze

na vznikuschistosomus reflexs® podili geneticka sloZzka (Laughtetral, 2005).

Obrazeks. 12 -schistosomus reflexyi$s]

2.4 Negastéji testované poruchy

V rdmci monitorovani genetického zdravi iatia nasledné podjm zdravi
v populacich se provadi testovantd@né pienosnych znak Je-li znamé
molekularni zaloZeni vady, takide byt provedenaipma detekce heterozygotnich
pienaden jest pred narozenim jedince {tek et al, 2006a). Testovani je obvykle
vyuzivano jen pro znak, ktery jeédén jako jednoduse recesivni vlastnost (Schalles
et al, 1999). V sotiasné dob mezi nefastji testované poruchy patnagiklad
deficience adheze leukodyt u skotu (BLAD), deficience uridin -5'-
monofosfatsyntézy (DUMPS), citrulinémie skotu, koexplertebralnich malformaci
(CVM),deficience faktoru Xl u skotu, glykogendzepty Il a V, spinalni svalova
atrofie skotu (BSMA), progresivni degenerativni hogmcefalopatie (BPDM),
leucinéza (MSUD) a mnoho dalSich.
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2.4.1 Deficience adheze leukoayu skotu (BLAD)

BLAD je autozomdls recesivni porucha charakteristick& vracejicimi se
zapaly plic, za&tem sliznice dutiny Ustni, z&®m ozubice, $évnim katarem,
opozénym hojenim ran a brzkym udhynem. Tyto symptomy jsgmisobeny
nedostatkem 32-integrinu na povrchu leukacyiien napomaha bilé krvince opustit
krevnitetisté a gresunout se do zéthivé tkars. Je toc¢astice zprosedkujici adhezy
(prilnavost) leukocytu k mistu zé&m. Pokud jecast integrinu poSkozenda, dochazi
v organizmu k nedostateé imunitni odpo&di na gitomnost infekce. Tato porucha
je zagic¢inéna bodovou mutacD128G v genu CD18 Fi této mutaci dochazi
k zanen¢ guaninu za adenin a k zdng kyseliny asparagoveé za glycin v poloze 128
sekvence proteinu integrinu, ktery je timto geneiddvan (Nagahatat al, 1997,

www.genomia.cy

Mutace byla vystopovana k byku Osborne Ivanhoeyktetl nejrozsahlejsi
dopad na holStynské chovy skrzedéninseminani programy. Frekvence mutace je
v USA 15 % u byk a 8 % u krav (Nagahata, 2004). BLAGihe byt diagnostikovan
testem PCR-RFLP jak pro detekci u postizenychiatyitak pro penaSée
(Tammen et al, 1996). Mize byt také diagnostikovana pomoci rentgenu
a non-isotopic Ligase Chain Reaction (LCR) (Betital, 1994), steja tak jako
PCR-SSCP (single strand conformation polymorphiamglyzou (Liet al, 2007).
Pokud je zuie diagnostikovano jako BLAD pozitivni, nese oz BLC.
BLAD negativni zvie nese ozrni BLF (vww.holstein.cq V nékterych zemich

byly zahajeny programy na detekci a nasledné vymyt&to mutace. Ndjklad
v Némecku poklesl podil mutované alely z 11,6 na 9,4T#mmenet al, 1996).
V Japonsku se frekvence vyskytu pohybuje kolem%,INagahataet al, 1997)
a v Argentirt je to 2,28 % (Polet al, 1996).

2.4.2 Deficience uridin - 5' — monofosfatsyntazy (DMPS)

Jako DUMPS se oztaje autozomakh recesivé dédicnd mutace
zagicinujici inaktivaci enzymu UMPS ufidin - 5 - monofosfatsyntézy)
(Schwengeret al, 1993), ktery m& kéovou roli pro syntézu pyrimidinovych

nukleotidi. Tyto nukleotidy jsou esencialni pro normalastra vyvoj pezvykavych
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i neprezvykavych Ziveichu (Healy & Shanks, 1987). Enzym UMPSeperiuje
kyselinu orotovou na UMP ufidin - 5 - monofosfat) prekurzor vSech
pyrimidinovych nukleotid a zakladnich slozek mléka krav a dalSi¢bzpykava
(Shanks & Robinson 1989, Shardtsal, 1989).

U nekolika krav na Univerz# v lllinois bylo pozorovano, Ze produkuji mléko
s petkrat az desekréat vysSi koncentraci kyseliny orétogZz normakh Toto navyseni
bylo patrné ve vSech stupnich laktace i@tipavalo od jedné laktace k dalsi.
Kyselina orotova byla také zvySena v dn@ krvi béhem laktace. To potvrzuje
hypotézu gkterych autoi, jenz tvrdili, Ze pokud je enzym UMPS deficientiailk se
musi kyselina orotovagkde akumulovat (Robinson & Shanks, 1990).

Rast a vyvoj homozygoth recesivnich jedinc je zastaveny a vede
k embryonalni mortakt okolo 40. dne po pgeti (Shanks & Robinson, 1990,
Robinsonet al, 1993). Tato porucha je charakterizovana nizSivrkreaktivitou
enzymu UMPS (Healy & Shanks, 1987). HeterozygotfgnpSéi poruchy jsou
bézre identifikovany nmgrenim aktivity enzymu UMPS v erytrocytech. Ta byva
v jatrech, slezi&, ledvinach a miéné Zzlaze relativh nizSi (Shanks, 1990).
Bodova mutace cytosinu na thymin vede ke &trastrikkniho mistaAva |, mista
v kodonu 405 genu (Schwengaral, 1993). Heterozygot jakar@nasé této poruchy
nese u jména ozteni DP. V opaném [ipad, tedy u jeding se zcela normalnim
stavem, se pouZziva ozteai TD (Shanks & Robinson, 1990).

2.4.3 Citrulinémie skotu

Jedna se o0 autozomadln recesivni poruchu metabolizmu &nho
charakteristickou vysokou Urovni citrulinu a amdwmiav plazngé. Tato vysoka
hladina je nasledkem nedostaté aktivity enzymu méovinového cyklu,
tzv. argininosukcinatsyntézy (ASS) (Padeetial, 1999). Citrulinémii zpsobuje
piemgna cytosinu na thymin na kodonu 86 v genu, kterydug@® ASS
(Dennis et al, 1989). Postizend telata nejsou schopnaceylat amoniak a trpi
neurologickymi symptomy, které se postamhorsuji. K smrti dochazi do jednoho
tydne po porodu (Grupet al, 1996, Linet al, 2001).

41



2.4.4 Komplex vertebralnich malformaci (CVM)

Komplex vertebralnich malformaci (CVM) je poruchpigobend mutaci
v autozomalw recesivnim genu. V roce 2000 byla poprvé popsahalstynského
plemene a o rok pozf byl identifikovan gen a mutace, @gobujici tuto vadu
(Revell, 2001, Snoj, 2002). Porucha byl&tmp vystopovana k americkému elitnimu
plemeniku Carlin-M Ivanhoe Bell, ktery byl SirocguZivan po celém $&€. Pozdji
se zjistilo, Zze i jeho otec Penstate Ilvanhoe Stdr fbenaSéem této choroby
(Konersmanret al, 2003).

CVM je charakteristickd zkracenym krkem afe@nimi koretinami
s bilaterdlnim, symetrickym a mirnym staZzenim ¢sépich klould, zkracenim
a mirnou lateralni rotaci nartovych sjpojZzadni kowetiny vykazuji bilateralni,
symetrické kontrakce nartovych klauls medialni rotaci zadnich nohou. U vSech
koncetin bylo pozorovano prodlouzeni nartu. Vertebrabnhormality zahrnuji fuzi
poslednich dvou Knich obrath a distorzi prvnichit hrudnich obratfi, jenz vede
k mirné skoliéze. Také jsou velnsasté srdéni poruchy, vyskytujici se az u 50 %
piipadi. Jedna se néilad o stav, kdy aorta a plicni tepna vychazi epwl z pravé
strany srdce, defekt horniho mezikomorového sepbm rpravostrannou hypertrofii
(Revell, 2001, Agerholmat al, 2001).

VétSina CVM plodi byva potracena ve 159. dni gravidity nebo se rodi
piectasré, ale zpravidla umiraji brzo po porodu (Agerhadinal, 2001). Je-li plod
homozygotni pro CVM, tak 29 % krav potrati do 10@djravidity, 45 % ve 150.dni
a 77 % nejpozii ve 260. dni (Nielseret al, 2003). Detekce CVM ignaseu je
zaloZzena na molekul&ngenetickych metodach (Pazdera, 2001). Za CVM je
zodpowdna mutace v genBLC35A3Citek et al, 2006b).

Telata, kterd maji jen jednu defektni alelu, jseenpSéi této vady a vypadaji
zcela normala Tato telata maji ke jménufipazeno ozngeni CV. Jedinci, kiié
nejsou penaseéi, nesou ozngeni TV. Tyto kody jsou mezinaro&nuznavané
(www.naab-css.orgGrzybowski, 2003). Plemenik Carlin-M Ivanhoe Balljeho

potomci byli vyuZivani v mnoha zemickietrs Ceské republiky. V satasnosti je 74
plemeniki, ktefi jsou potvrzeni jakoignasei této choroby, nafklad Jabot, Etazon,
Lord Lily, Tornedo a dal$i({itek & Blahovéa, 2004).
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2.4.5 Deficience faktoru X| u skotu

Deficienci faktoru Xl ozné&ujeme @di¢nou poruchu, vyskytujici segvazr
u holsStynského plemene. &@obuje nadrrné krvaceni, sniZuje reprodirk
schopnost a zvySuje nachylnost k nemocemiikiap secastji vyskytuje zapal plic
a mastitida\yww.livestocktrail.com Ghanenet al, 2005).

Faktor Xl je jednim z vice jak deseti protéifastnicich se krevni srazlivosti

(www.livestocktrail.com. Je proteinem, ktery se podili nacat®ni fazi tvorby

krevni srazeniny. &hem aktivace vnihiho mechanismu srazlivosti je faktor Xl
pieveden z neaktivni formy na aktivni tzv. protealgfi enzym faktor Xla. Tento
aktivovany protein zahajuje dalSi krok procesu lsrégti, ktery vyvrcholi tvorbou
fibrinu (Brush et al, 1987). Zdicny nedostatek FXI ma za néasledek krevni
onemocgni, které bylo popsano nejen u skotu, ale i u p&aagka. Bovinni forma
této nemoci byla poprvé objevena u holStynskéhanptee v Ohiu v roce 19609.
Pozdji byla zpozorovana i u holStynsko-friského skotiKanadt, Anglii, Australii
(www.livestocktrail.comp a u japonskéhaierného skotu (Kunied&t al, 2005,
Watanabest al, 2006)

Obdobré jako u DUMPS a BLAD je zde autozomélnecesivni ddi¢nost.

Proto genaseéi (heterozygoti) defektniho genu vypadaji navenekla normals,

zatimco postizena ztdta (homozygoti) trpi mirnou hemofilii. Postizendrata maji
mére nez 10 % z normalni biologické aktivity FXI v phag, pricemzZ ¥tSina ma
meére nez 1 %. Renaséi maji od 20 do 60 % normalni uraunPostizeni jedinci
mohou pezivat po Bkolik let bez zjevnych klinickychifiznaki. Ve stad se niize
jen projevit vysSi mortalita a morbidita. U postigeh telat se ¢kdy vyskytuje
nepetrzité krvaceni z pugai &iary. Také byva pozorovano dlouhodobé krvaceni po
odrohovani a kastraci. Krvaceniuge byt rkdy az katastrofické. Je znantifgad,
kdy krava zertela po oteleni vigsledku krvaceni do plic. Postizené kravy ndagto

razowe zabarvené kolostrumvivw.livestocktrail.con.

V roce 1987 byl zahdjen screeningovy program vSéemadskych
holstynskych plemenitk urienych na export, ktery &h vést k eliminaci této
choroby. OvSem dhem testovaciho programu se objevil problém, sejiciss tim,
Ze neni vzdy mozné klasifikovatgnaSeée této choroby pouze na zakiadysledka

laboratorni analyzy vzorku krve. Testovani bylooZzaho na analyze procesu
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srazlivosti FXI v krevnim vzorku. Ten je vSak lehmdivnitelny nagiklad Spatnym
odkérem krve. Vysledky byly potvrzovany pro vSechnyeuatialni penasée az na
zakladt druhého odéru. Jelikoz deficience faktoru je geneticky podémia, byla
byl uz wvyvinut pro srovnatelnou lidskou formu tétochoroby

(wwwe.livestocktrail.com. Pomoci PCR bylo dosaZzeno naklonovani sekvence

bovinniho FXI genu K11) u jedindgi s miznym genotypem, s cilem identifikovat
molekularni zaklad tohoto nedostatku (Maredral, 2004).

Srovnani sekvenci ukazalo, Zze FXI| nedostatek utymsdkého plemena je
spojen S inzerci (vloZenim) 76 bp segmentu
[AT(A)(28)TAAAG(A)(26)GGAAATAATAATTC®]exonu 12. Tato inzerce @obi
zavedeni stop kodonu, coZz ma za nasledek, Ze Foteéipu schazi furdni proteazy
kodované exony 13, 14 a 15 . Na zakl&gthto informaci byl zaloZzen diagnosticky
test. Pomoci & bylo nagiklad zjiS€no, Ze frekvence vyskytu mutované alely je
v souwasnosti 1,2 % u americkych holStynskych dby@arron et al, 2004).
Druha inzerce (zahrnujici 15 bp v exonu 9 stejn@lenu) byla zaznamenana
u japonskéhdaerného skotu (Kuniedat al, 2005). V zavislosti na typu mutace se
liSi zpisob @di¢nosti. U mutace v exonu 12 je autozondatecesivni ddi¢nost.
Heterozygotni jedinci trpitznou mirou snizené aktivity FXI (Gentgt al, 1975,
Marronet al, 2004). Mutace v exonu 9 ma dominantnisgb @di¢nosti, ktery plati
i pro lidskou variantu této choroby (Kuniedgal, 2005).

2.4.6 Glykogendza typu Il

Glykogenoza typu Il je poruchafifkteré dochazi ke skladovéani glykogenu
ve tkanich. V biikach se tvii dutinky a nasledn se do nich uklada glykogen
(Radostitset al, 2000). Dochazi k tomu zejména v smien svalu, kosternim
svalstvu, mozku a miSe (Howadt al, 1981). Choroba je z#&pinéna nedostatkem
a-1,4-glukosidazy, coz je enzym, jehoz Ukolem j&pistglykogen na jednodussi
molekuly glukézy (Richardset al, 1977). Vyskytuje se u shorthornského
a brahmanského plemene. U lidi je znama pod naZ¥empe's (Radostitst al,
2000).
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Klinické znaky zahrnuji Spatnyast, svalovou slabost a nekoordinovany
pohyb. V pib¢hu choroby dochazi postupke svalové degeneraci. Postup&asu
zvire uz jen lezi. Postizena brahmanska telata unvieayéku 8. - 9. ngsice a telata
shorthornského plemena kolem 1 roku (Radostitd., 2000).

Postizend zvata se daji ve stddodliSit od normalnich heterozygot
a homozygat na zaklad a-1,4-glukosidazove aktivity v lymfocytech ve svalech,
zvlase ve stehennim svalu (Radostdtisal, 2000). Pomoci PCR se kontroluje vyskyt
1057 ATAmutace, oznsvaneé jakoE7 mutace, a mutacgé783T, ozn&ovana jako
E13 mutace, které jsou zodp@miné za vznik této choroby u brahmanského plemene.
Vyskyt mutaceE13 je mért casty (Denniset al, 2002, Zlotowskiet al, 2005).

Choroba je 8déna jako autozomatnrecesivni znak (Howeét al, 1981).

2.4.7 Glykogendza typu V

Tato choroba je Zjsobena nedostatkem myofosforylazy. Vyskytuje se
u plemene charolais. Mezi klinické znaky ippadvalova bolest aikée po z&tzi.
U lidi je znama jako McArdiev syndrom. Symptomy jsou u lidi i skotu podobné
(Angeloset al, 1995). Glykogendza typu V je u skotu #@mena bodovou mutaci
na kodonu 489, kde je kédovan gen pro myofosforyl&dutace zfisobi zamnu
cytosinu na thymin, coz vede ke &m argininu (CGG) na tryptofan (TGG)
(Tsujinoet al, 1996). Zdi¢cnost je autozomaérecesivni (Angelost al, 1995).

2.4.8 Spinalni svalova atrofie skotu (BSMA)

Choroba se vyzraje vaznou neurogenni svalovou atrofii, ktera vede
postupi az k paréze na vSechyii koncetiny (Quadriparesi$ a neschopnosti se
postavit. BSMA se vyskytuje zejména v americkychewropskych chovech
Svycarského hiého skotu (Testorgt al, 2002). Rvodcem penos této choroby
byl pravépodobrt americky plemenik Meadow View Destiny plemene &vgké
hnédé, narozeny v roce 1953 (Agerhoéinal, 1994, Stockeet al, 1992). Déle byla
také popsana u holstynsko-friskych telat (Pumaebkd, 1997).

Prvnimi znaky je slabost zadnich nohou, potiEigpphybu a lehka duSnost.
Tyto znaky se zdnaji projevovat ve 3. - 4. tydnu Zivota. Pak savspostups
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zhorsSuje, az do okamziku, kdy uz jedinec neni sofigmhybu. Fitom tele obvykle
vypadacile, ma chd k jidlu a normalni saci reflex. Kaleni a &eai jsou také
v paadku. K uhynu dochazi kolem 4. tydne zivota, obeykldisledku dychacich
obtizi, kterymi jsou népsgji zargty plic a padusek, zpsobené v tsledku atrofie
dychaciho svalu (Gentilet al, 2003).

Z histopatologické stranky se tato porucha vymj@ atrofii svalovych
vlaken, axondlni degeneraci michy a degeneraciréouat motorickych neurdn
v Sedé hmat Dodaténé dochazi i k vazné degeneraci v mikae (Troyeret al,
1992, Siséet al, 2003). Defektni alely byly pra¥godobré zavigeny do
evropskych chol Svycarského hfiého skotu z americkych chovohoto plemene,
jejichz plemenici byly hojvyuzivani jako zlepSovatelé (Medugotcal, 2003).

Medugoracet al. (2003) uvadi, Ze lokalizace genu Hajujici BSMA se
nachazi mezi mikrosatelitnim markere®RB031 a telomerickym zakamenim
bovinniho chromozom@4 (BTA24) Krebset al. (2007) uvadi padnéiazy o tom,
Ze tato porucha je u skotu tgwbena mutaci v FVT1, kodujici
3-ketodihydrosfingosine reduktazu, ktera katalyzujeklicovy krok
v glykosfingolipidickém metabolizmu. Konkrétmutace guaninu na adenin vede ke
zmené Ala-175 na Thr-175 Zajimavé je, Ze se nejedna o stejny gen, kteirgem
zpasobit SMA u lidi (Krebset al, 2007). Xdicnost BSMA je autozomadrecesivni
(Medugoracet al, 2003).

Obrazele. 13 - Tele trpici BSMA, v typické poloze Emo roztazenymi
prednimi kogetinami [16]
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Obrazele. 14 - Tele s patrnou ztratou svalové hmoty a eldidu
slabosti zadnich keetin [17]

2.4.9 Progresivni degenerativni myeloencefalopati2PDM)

Tato cdi¢na choroba, ktera byva ozmeana také jako weaver syndrom,
byla popsédna u plemene Svycarské&din(Georgest al, 1993, Radostitet al,
2002). Vyznduje se oboustrannou slabosti na zadni nohy a ateod ma za
nasledek nekoordinovany pohyb. Klinickéizmaky se z&naji projevovat okolo
6. — 8. i¥sice ¥ku a postup& se zhorSuji, az je 24 neschopné se i postavit. Paréza
a ataxie se ¥e vyskytovat u vSechityi korcetin, ¢astji vSak byvaji postizeny
zadni kowetiny. Pokud zvwe cla rychly pohyb nebo se atip maji panevni
korcetiny tendenci ztracet rovnovahu aievpak pada na bok. Z histopatologického
hlediska je choroba charakterizovana axonalni dmgeh bilé hmoty v miSe
a degenerativnimi zémami nebo p&etnim snizenim Purkgvych burk v moze&ku
(Hoeschele & Meinert, 1990, Dadt al, 1993, Nisseet al, 2003).

Zodpowdnost za roz&ni BPDM nese americky plemenik Nakota Destiny
Dapper a jeho synové Target a Matthew riktgyli vyuzivani jako zlepSovatelé.
Heterozygotni jedinci vykazuji vySSi niou produkci. Diky urélé selekci doSlo
k rozSteni defektniho znaku v populaci. Zjistilo se, Zelavyge vazana na bovinni
chromozom 4 (Hoeschele & Meinert, 1990, Detlal, 1993, Nisseret al, 2003).
Byly zjistény mikrosatelity ve vazbna projev choroby, coz je vyuzivano k detekci
pienaseéu (Georgeset al, 1993). kdi¢nost je jednoduSe recesivni (Schak¢sal,
1999).
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Obrazek:. 15 - Zvie postihnuté weaver syndromem [18]

2.4.10 Leucindza (MSUD)

MSUD je letalni, autozomatnrecesivni choroba (Healy & Dennis, 1995).
Pricinou vzniku je nedostatelkketoacid dehydrogenazy (BCKADH — mitochondrial
enzyme branched- chain alpha - keto acid dehydregg¢nden se sklada zyr
podjednotek E1 alfa, E1 beta, E2 a E3, které jsailpkény samostatnymi geny.
MSUD maze byt zmsobena nedostatkem jakékoliv této podjednotky. Tato
metabolicka porucha se vyznge akumulaci leucinu, isoleucinu a valinu a jejich
ketokyselin v krvi a tkanich. Choroba byla popséai& u lidi (Harpeet al, 1989,
Zhang et al, 1990, Healy & Dennis 1995, Dennis & Healy 19909).skotu se
vyskytuje zejména u bezrohych herefordskych tela@zrohych shorthornskych telat
(Harperet al, 1986, Healet al, 1991).

Tato choroba se Zma projevovat &hem rekolika par hodin Zivota a jednim
z prvnich charakteristickych znakje zapach m& po javorovém sirupu
(Harperet al, 1986). Bhem 12 - 48 hodin se u postizenych telatirzaa projevovat
deprese centralni nervové soustavy, letargie a jakdthana Spinavadze. Zvie
pozdji upada do komatu athem 48 - 72 hodin dochazi k uhynu (Fries & Ruvinsky
1999). Telata trpici MSUD se po porodu zdaji zasteimalni, pozdji se vSak
za’nou projevovat neurologické obtize jako nedostatekoordinace pohybu nebo
neschopnost postavit se. Dochazi k r@si vakuolizace bilé hmoty, obzwas

v mozeku. Diagn6za byva potvrzena z§igim zvySené koncentrace aminokyselin
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(s vedlejSinmrettzcem) v plazmy, mozkomiSnim moku nebo mozkové tkani (Heztly
al., 1991).

Mutace, ktera zdfrinuje vznik této choroby, Zobuje zamnu baze
cytosinu za thymin (CAG — TAG). Tato mutace vede waniku stop kodonu
u hlavniho peptidu E1 alfa podjednotky, coz ma asledek pediasné ukoteni
translace (Zhangt al, 1990).

2.4.11 Translokace 1/29

Tato translokace je &dicnd chromozomalni anomalie, vznikajici fuzi
chromozond 1 a 29. HeterozygotiipnaSeji translokaci na 50 % svého potomstva
a tim hrozi velice rychlé roZ&ini v chovu. Heterozygotni byci jsou po fenotypové
strance zcela normalni. Jejich semeno nevykazuaé&&valitativni a kvantitativni
zmeény a schopnost oplozeni také neni owiva. Problém vznika u heterozygotnich
dcer byki — nositeli translokace, které produkujast nebalancovanych gamet, jez
nasleds davaji vznik embryim odumirajicim v g@enich stadiich vyvoje.

To zpisobuje piblizné 5% redukci fertility (www.cmsch-kdz-nabidkavysetreni)cz

Casna embryonalni smrt se vyskytuje nejen u embugyiiklych oplodrnim
postizenych gamet, ale i po opl@hin normalnich gamet spermiitgmasejici
1/29 translokaci. Ukazalo se, Ze translokaceésié ve tSine evropskych chovech
zahrnujici nagiklad plavé aquitanské, Svédskg&rvenobilé, charolais (Buoett al,
1988), dansky limousin (Nielsen & Christensen, 98€itskeé friské (Wilson, 1990),
polskoucervinku a u divokého britského bilého skotu a mndaBich. Frekvence
vyskytu postizenych jediicv chovech se ihi¥e pohybovat mezi 1 — 20 %.
Karyotypizaci a naslednym odstéamim nevyhovujicich plemenikdoSlo ke snizeni
celkového dopadu této vady (Radostitsl, 2000).

Na zaklad analyzy vyskytu kongenitalnich poruch v populadiots
v Ceské republice z let 1986 — 2001 se zjistilo, Zsitab této translokace bylo
18 plemenily, coz je pordrné vysokécislo, vezmeme-li v Gvahu mnoZstvi potaimk
na které mohla byt vadaenesena((itek et al, 2009). K oieni semene byka bylo
do nedavné doby p@ba c¢ekat na jeho prvni potomky, kfepak mohli byt
cytogeneticky vySéeni. Dnes uz je mozné provezt otestovattiedm 24 hodin na

z&klad DNA sondy, ktera umaitije detekci této translokace ve spermiich pomoci
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fluorescekni in situ hybridizace (viz. obrazky ¢.16, 17) www.cmsch-kdz-

nabidkavysetreni.gz

Obrazeke. 16 — DNA sonda specificka pro translokaci 1/29.
Signal oznauje centromerickou oblast translokovaného chromazom
Signal je patrny i na interfazni fice. [19]

A
Obrazeks. 17 — Semeno bykvySetené DNA sondou specifickou pro translokaci 1/29.

A negativni byk — spermie jsou bez signéalu
B pozitivni byk —¢erveny signal identifikuje translokaci.

Protoze byk je heterozygotni nositel translokaeesignal v polovia spermii. [20]

2.5 Kontrola dédi¢nosti zdravi (KDZ2)

Podle plemen&kého zakona ¢( 154/00 Sb.) provadi kontrolu zdravi
a kontrolu ddi¢nosti zdravi vyjmenovanych hospdsigych zviat organy statni
veterinarni spravy podle zvlaStnichiedpisi, tj. zakona o veterinarni {ié
(6. 166/99 Sb.). Na zaklad dohody mezi Statni veterinarni spravatiR
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a Vyzkumnym Gstavem veterinarniho lékai (VUVel Brno) do3lo 1.1. 2006
k prevoducinnosti na useku kontrolyédi¢nosti zdravi v nezéméném rozsahu na
VUVelL Brno. Kontrolu @di¢nosti zdravi, jeji klinickou i laboratorni diagnibst
zaji¥uje od uvedeného data refetenlaboratd® SVS pro spermatologii, veterinarni
andrologii a kontrolu édi¢nosti zdravi. Nagl i rozsah prace na Useku KD#stavaji
zachovany a jsou zafi@vany stejnymi veterinarnimi |ékaVeterinarni 1ék#& hlasi
pisemi nebo elektronickou postou vyskyt vSechdidné podmirgnych poruch
zdravi a vrozenych vyvojovych vad u skotu, a to jak plemennych bycich
zarazenych do testovacihdiperovani, tak i po plemennych bycichiigaiovanych
mimo testaci. Aktualizované (daje a poznatky z tkapt dedicnosti zdravi
plemennych byk jsou poskytovany vSem pracoviik a organizacim, které pracuji
na uUseku Slechhi a plemenitby a jsou uptaivany g vybéru
plemennych byk — otdi priSti generace plemennych liykpri vybéru matek
plemennych byk a selekci plemennych zat pisobicich v plemenith

(www.cmsch-kdz.ck

Testovani byci jsouazeni do ii zdravotnich #id na zaklad posouzeni
zdravotniho stavu zabzlych plemenic po otestovanych plemennych bycich

a zdravotnim stavu narozenych telat z tohoto fipgovani.

Zdravotni tidy jsou nasleduijici:
A - vyuziti v plemenith bez omezeni
B - vyuZiti v plemenith s omezenim
C - byk je vyfazen

(www.cmsch-kdz-prehled.¢z

Geneticka prevence je hlayorientovana na safhplemenny material. U nés
je KDZ zaloZena na tzv. slovenském modelu. Zakkel@a hodnoceni zdravotniho
stavu potomk testovaného plemenika véeth etapach, respektivnve dvou

filidlnich generacich (F1, F2).
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V prvni etag jsou celkem 3 hodnotici obdobi:
- gravidita
- porod
- Zivotaschopnost do
1. mesice u 120 telat F1
generace pochazejicich od

testovaného plemenika.

Ve druhé etap se hodnoti vyvojové chyby pohlavnich orgafu skotu
u minimalreé 15 syrii a 50 dcer v obdobi mezi 10. - 16¢sfti wku).
V posledni etap je hodnocen zdravotni stav 30 dcer plemenika paipr

porock i zdravotni stav jejich potoniktj. jedinal F2 generace (Ko¥a2001).

2.6 Rezistence z¥at k nemocem

V dneSni dob je pi selekci zviat kladen hlavni wtaz na zvySovani
efektivnosti a produktivnosti chovu. Vusledku tohoto procesu vSak dochazi ke
snizovani pirozené odolnosti k chorobam (Boettchetr al, 1992, Rogerst al,
1998, Lundet al, 1994, Luttinen & Juga, 1997). Tomuto trendu psuledolnosti k
nemocem napomaha také obrovské vyuzivarléimseminace, pkteré se vyuziva
omezené mnozstvi plemeiila v jejimz dsledku se sniZzuje variabilita chovu.
Chovatelé by si i uvédomit, Ze jednostrannym Sleéhtm na ukitou uzitkovost se
zakonit zhorSuje zdravotni stav chovu, jelikoz iata ztraci svou ffyrozenou
pfizpasobivost k vijSim podminkam progtdi a jsou tak nachwjsi k rad
infek¢nich onemoceni. Zvirata jsou také vigsledku plemenitbyasto velice Uzce
piibuzna a hrozi tak problémy s reprodukci #enpsem &dicnych onemocini.

Ukazuje se, Ze skot m& zm@u variabilitu v projevu reakce na nemoci.
Vyznamny vliv na to ma genetické zaloZeni jedindednodusegeceno, rekteri
jedinci jsou odolyjsi a jini zase mén Citlivost k nemocem se [iSi zejména v ramci
jednotlivych plemen. U chovatelskych asociacichvssowasnosti¢im dal vice
prosazuje snaha Slechtit na odolnost k nemocemp jsbutast kompletniho
chovatelského cile mtéého, masného a nebo kombinovaného skotu.¢Rij@vse

obzvlas¢ stupeé dedicnosti u fady ekonomicky vyznamnych vlastnosti¢etns
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odolnosti wi¢ci mastitidam, ket6zdm, respir@m onemoceénim, tuberkul6ze,
bruceléze, bovinni spongiformni encefalopatii, tslite a kulhavce a mnoha dalSim
vyznamnym patogem, které zfisobuji zn&né obtize v chovech (Morris, 2007).
Tato snaha je zcela opodstata, protozeim odolrgjSi stado bude chovatel mit, tim
mensi ekonomické ztraty mu hrozi, zejména nékladkyywajici veterinarni osini,
léky, chovatelské ztratyehem krezosti (potraty) a dalSi.

Z pohledu veterinarni mediciny jgeba rozliSovat dva pojmy, a to rezistenci
a toleranci. Rezistence vyjage schopnost zigte odolavat infekci, zatimco
tolerance znamena stav, kdy je hostitelskéezmbkazeno patogenem, ale vykazuje
jen velmi nepatrné néjznivé ovlivreni (Jovanou et al, 2009).

Pfi posuzovani vyznamu rezistence a tolerance u jedych plemen jeieba
brat v Gvahu progedi, ve kterém se vyskytuji a jejich adaptabilituryy. Napriklad
v tropickych oblastech, kde se vyskytuji extrémmdemické choroby, maji plemena,
kterd jsou zde wodni, vySSi Urouve genetické rezistence a adaptace oproti
dovezenym plemém (Savc et al, 1995).

Individualni variabilita a jeji identifikace u jaui, jejichZz rezistence i€
chorobdm niZze byt stanovena na zakkadlinického vySeteni nebo pouziti
genetickych markér (markery asistované selekcejegstavuje prvni krok v tvoéb
genetické rezistence v populaci. Food Agricultungadization Domestic Animal
Diversity Information System (FAO DAD-IS) je datalea ve které se daji nalézt
fenotypové a genotypové popisy a jiné zdravotniékia, jako je rezistence nebo
tolerance kiiznym patogefim v ramci populace. Tato databaze slouzi jako dakla

pro dalSi vyzkum vyuziti genetické rezistence k aeem (Jovanoviet al, 2009).
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3. ZAVER

V ramci své bakaldké prace jsem se snazila poukazat na problematiku
kongenitalnich chorob skotu. Tato problematika @ice obsahlé téma, a proto
nebylo mozné uvést vSechny choroby, které by sdiilypdPokusila jsem se z nich
vybrat a popsat ty nejtezit¢jSi a nefastji se vyskytujici.

Pokrok vyzkumu v této oblasti je spojen s rozvojegenetickych
a molekulars biologickych metod. Diky jim se poti identifikovat konkrétni
priciny vzniku mnoha chorob. To ma veliky vyznam pro KDQvifat a s tim
souvisejici plemertakoucinnost.

V praci jsem chila také upozornit natdezitou roli prostedi, v kterém jsou
zvifata chovana. Kvalitni i po nutni strance vyvazené krmivo a preventivni
vakcin&ni programy, s kterymi souvisi i Sle¢ht zvirat na rezistenci k nemocem,

maji nesporny vliv na zdravi Zai.
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