Pfehled genetickych vad a znakuo

V ndsledujicim prehledu jsou uvedeny nejCastéjsi genetické vady a znaky, které jsou
v holstynské populaci zjisfovany. Prehled prindsi jednoduchy popis vad a znakd,
nejb&ingjsi principy dédéni znakd, cetnost vyskytu a oznaceni, které je v CR prozatim
feseno puvodnim systémem s dvoupismennym kdédem, ktery vyuzivd USA, pripravuje se
vsak prechod na tfipismenné kdédy v souladu se znacenim WHFF.

V rdmci genomického rozboru jsou v laboratofi CMSCH a.s. stanovovdny tyto QTL znaky:
BLAD, Mulefoot, DUMPS, nové Cholesterol deficiency, friskd i keltsk& bezrohost, RED faktor,
beta i kappa kasein a haplotypy H1, H3, H4, H5, H6, H7, H12. Pocet stanovovanych znakd
se dle moznosti laboratofe pribéiné rozsifuje.
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LETALNi VADY

CVM - komplex vertebrdlnich malformaci (Complex Vertebral Malformation)

Postizend telata se vyznacuji anomdliemi pdtefe a koncetin,
zkrdcenim kréni a hrudni Cdsti pdtefe a symetrickymi kiivymi
klouby prednich pfipadné i zadnich koncetin. Zvifata mohou mit
deformace kostry, obratll, maji skolidzu, &i srdec¢ni anomdlie.
Vétsinou dochdzi k potratdm téchto telat, &i Uhynu krdtce po
narozeni.

Oznaéenivady USA WHFF Foto: Holstein USA

nositel CV CvC
prosty v CVF

Dédicnost: recesivni
Klicovi predci: Penstate Ivanhoe Star, Carlin-M Ivanhoe Bell

Vyskyt: cca 4,5 % prenasecU*

Brachyspina

Mrtvé narozend telata se vyznacuji vyrazné snizenou télesnou
hmotnosti, zkrdcenim pdatefe, dlouhymi a stinlymi koncetinami,
malformaci vnitfnich orgdnd véetné jater, ledvin, reprodukcnich
orgdnl a srdce. Meziobratlové ploténky mohou byt nelplné
vyvinuté nebo zcela srostlé. Koncetiny jsou v poméru k télu
neumeérne dlouhé.

Dochdzi bud k potratu béhem prvnich 40 dnd brezosti, nebo se
postizend telata narodi mrtvd se nizkou télesnou hmotnosti.

Foto: Science Direct

Oznacenivady USA WHFF
nositel BY BYC
prosty TY BYF

Dédi¢nost: recesivni
Klicovi predci: Sweet Haven Tradition a Bis-May Tradition Cleitus

Vyskyt: cca 5,4 % prenasecu*
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DUMPS - deficit uridinmonofostat syntetazy (Deficiency of Uridine Monophosphate
Synthase)

DUMPS mutace je smrtelnd, protoze vede k deficitu pyrimidinu. Heterozygotni zvifata
vypadaji normdainé, maiji vsak snizenou hladinu uridinmonofosfatsyntetdzy, coz zpUsobuje
zvyseni kyseliny orotové v mléce a moci. Postizend embrya jsou Casto resorbovéna béhem
prvnich dvou mésicU brezosti, i dochdzi k potratu obvykle kolem 40. dne brezosti, coz

zhorsuje reprodukcni ukazatele.

Oznacenivady USA WHFF
nositel DP DPC
prosty ™D DPF

Dédic¢nost: recesivni

Vyskyt: 0,01 % postizenych+*

Citrulinea (Citrullinemia)

Jednd se o metabolické onemocnéni v dusledku nedostatku argininosukcindtsyntetdazy.
Klinické pfiznaky jsou stejné jako u ofravy amoniakem, protoze defektni gen ASSI
zpUsobuje poruchu v cyklu mocoviny, kterd vede k hromadéni amoniaku v téle. Postizend
telata se rodi normdiné, do 24 hodin propadnou depresi, béhem 3-5 dni se u nich objevi
nervové poruchy, vyplazeny jazyk, péna u Ust, nejistd chize, bezciiné bloumaii, ofiraji hlavu
0 néco pevného, ndsledné tele v kfecich umird. Pitva ukazuje histologickou lézi na mozku.

Oznacenivady USA WHFF
nositel CN CNC
prosty ™ CNF

Dédic¢nost: recesivni

Haplotypy 1-7; 12

.r

Recesivné homozygotni embrya se vyznacuji vadami neslucitelnymi s dalsim vyvinem,
dochdzi k Casné embryondini mortalité, vstiebdni postizeného embrya, &i Casnym
potratim. Heterozygotni byk nositel mivd snizenou plodnost.

Dédicnost: recesivni
» Haplotyp 1 (HHO1)

Dochdzi k mutaci a zkrdceni peptidu genu APAF1, ktery je nutny pro vyvoj embrya, coz
vede k abortim v prvnim trimestru.

Oznaceni: Nositel HH1C x prosty HH1T

Klicovy predek: Pawnee Farm Arlinda Chief



Cetnost vyskytu haplotypu: 1,28 % *
» Haplotyp 2 (HH02)

Dochdzi k mutaci a zméné struktury peptidového fetézce, jeho zkrdceni a omezeni funkce
proteinu IFT80. Vede k embryondini mortalité béhem prvnich 100 dni.

Oznaceni: Nositel HH2C x prosty HH2T
Klicovy predek: Willowholme Mark Anthony
Cetnost vyskytu haplotypu: 1,21 % +

» Haplotyp 3 (HH03)

Dochdzi k mutaci na SMC2, ktery je nezbytny pro tvorbu chromozomd a opravu DNA. Ke
ztrdté gravidity dochdzi do 60 dne brezosti.

Oznaceni: Nositel HH3C x prosty HH3T
Klicovi predci: Glendell Arlinda Chief a Gray View Skyliner; O Man
Cetnost vyskytu haplotypu: 2,64 % *

» Haplotyp 4 (HH04)

Gen GART je nezbytny pro biosyntézu purind, které jsou kliCovymi slozkami DNA, RNA a ATP.
Ztrata funkce tohoto genu vede k velmi rané embryondini mortalité kr&tce po oplodnéni.

Oznaceni: Nositel HH4C x prosty HH4T
Klicovy predek: Besne Buck
Cetnost vyskytu haplotypu: 0,23 % *
» Haplotyp 5 (HH05)
Embryondini mortalita je zpUsobena chybou v genu TFBTM.
Oznaceni: Nositel HH5C x prosty HH5T
Klicovi predci: Thornlea Texal Supreme; Shottle
Cetnost vyskytu haplotypu: 2,39 %+
> Haplotyp é (HH0é6)
Zkraceni proteind v genu SDE2 vede k embryondini mortalité béhem prvnich 35 dni.
Oznaceni: Nositel HH6C x prosty HH6T
Klicovy predek: Gray View Skyliner
Cetnost vyskytu haplotypu: 0,44 %+
» Haplotyp 7 (HHO7)
Mutace genu BTA27 vede k potratdm béhem prvnich 35 dn0.

Oznaceni: Nositel HH7C x prosty HH7T



» Haplotyp 12 (HH12)
K embryondini mortalité dochdzi v dusledku mutace genu BTATS5.

Oznaceni: Nositel HH12C x prosty HH12T

NEZADOUCIi VADY

BLAD - deficience adheze leukocytU (Bovine Leukocyte Adhesion Deficiency)

Postizend telata se vyznacuji castou nemocnosti, opakujicimi se infekcemi, Spatnym
hojenim ran, zakrnélym rUstem a pretrvavajici neutrofilii. V leukocytech je nedostatek B2-
integrinu. Tyto glykoproteiny (integriny) jsou Zivotné dUlezité pro adhezi bunék mezi sebou
i vtéle ajsou dilezitou soucdsti protizdnétlivé reakce. Casto se vyskytuji viedy v tlamé,
vypaddavani zubd, chronické zdpaly plic a prijmovd onemocnéni, v jejichz disledku tele
uhyne obvykle v Casném véku, pfipadné az do dvou let.

Oznacenivady USA WHFF
nositel BL BLC
prosty TL BLF

Dédicnost: recesivni
Klicovi predci: Osborndale Ivanhoe; Penstate Ivanhoe Star, Carlin-M Ivanhoe Bell

Vyskyt: 1,3 % prenasecd*

Mulefoot (Syndactylia)

Oznacuje se také jako syndaktylie Cili srst paznehtu. Postizend zvirata mohou mit srdsty na
jednom oz Ctyfech paznehtech, Castéji se | i)

vyskytuji na prednich nohou, pfipadné na pravé | HE
strané. Zvite vykazuje r0zné stupné kulhdni a
pomalou chlz. Jednd se o vadu nelplnou, to
znamendq, ze az 20 % homozygotné recesivnich
zvitat nemusi mit srsty na paznehtech. Nositelé
vady obvykle vynikgji v produkci miléka a [
obsahu tuku v mléce. Foto: Science Direct

Oznacenivady USA WHFF
nositel MF MFC
prosty ™ MFF

Dédi¢nost: recesivni



Klicovy predek: Gar-Bar-Dale Burke Kate

Vyskyt: 0,05 % postizenych*

Cholesterol deficiency

Postizend telata maji nizkou hladinu cholesterolu v krvi. Nedostatek cholesterolu zhorsuje
vstrebdvdni tukd z krmiva a mléka, coz md negativni dopad na r0st a zdravi telat.
Homozygotni telata vykazuji zndmky vdiného nedostatku cholesterolu a casto umiraji
béhem nékolika dnd az mésict po narozeni, predevsim kvili chronickému prijmu a
vyhublosti.

Oznaceni vady USA WHFF
nositel CD CDC
prosty 1C CDF

hreceswm CDS CDS
omozygot

Dédi¢nost: recesivni
Klicovy predek: Maughlin Storm

Vyskyt: 5,6 % prenasecu*

BENEFITNi ZNAKY

Bezrohost (Polled)

Bezrohost je dominantni viastnost, kterd byla béhem mnoha let Slechténi potlacena.
Geneticky bezrohy holstynsky skot mivd nizsi genetickou hodnotu nez rohaty. V soucasné
dobé se ke Slechténi na bezrohost vénuje velkd pozornost predeviim s ohledem na
vyzadovany welfare chovu skotu a omezeni odrohovani telat. Vzhledem k malému poctu
bezrohych bykU viak predstavuje velké riziko také inbreeding.

Jsou zndmy 2 mutace:

> Friska (Pf) — zalozend na 80 000 bdzich, prevdiné severni pobrezi
> Keltskd (Pc) — 202 bdzi, prevdziné severské zemé, Francie, Némecko

Dédic¢nost: dominantni



Popis znaku genotyp geny fenotyp CR WHFF

netestovdan bezrohy PO POR
heterozygot Pp Pc/p bezrohy Pp POC
nebo Pf/p

dominantni Pf/Pf;

homozygot PP Pc/Pf Ci bezrohy PP POS
Yo Pc/Pc

recesivni ]
homozygot PP rohaty TP POF

Dominantni homozygot PP, miUze zdédit po matce keltskou kombinaci gend a po otci
friskou, ¢i naopak, nebo od obou stejnou.

Vyskyt: 0,88 % +

Kapa kasein

Kasein je zdkladni slozkou bilkovin miéka a hraje dUleZitou roli v syrafstvi. Kapa kasein tvori
cca 13 % kaseind v mléce. Doposud bylo objeveno 11 alel genu pro kapa kasin, nejvetsi
roli viak hraji alely A, B a E.

Nejvyssi Cetnost vyskytu zejména u holstynského skotu md alela A, kterd je vdazdna
predevsim s produkci miéka.

Alela B zvysuje obsah mlécnych slozek, predevsim bilkovin a zlepsuje technologické
parametry mléka.

Naopak negativni vliv na technologické parametry miéka ma alela E.
Genotyp AA - zvysuje produkci mléka a snizuje kvalitu mléka

Genotyp BB - snizuje produkci mléka a zvysuje kvalitu miéka, obsah bilkovin i tuku;
podporuje kratsi dobu syfeni, vyssi pevnost syfeniny, vyssi objem vyloucené syrovatky

Beta kasein

Beta kasein zaujimd v mléce az 45% podil kaseinl. Doposud bylo detekovdno 15 alel genu,
nejCastéji se vyskytuji alely A1, A2 a B. Rozdil mezi A1 a A2 je pouze jedind aminokyselina
na pozici 67, zatimco Al zde obsahuje histidin, A2 prolin. Varianta B na 67 pozici obsahuje
histidin a na 122 pozici je misto argininu serin.

Trdvenim beta kaseinu Al vznikd meziprodukt p-kasomorfin-7, ktery je spojovdan se
zvysenym vyskytem trdvicich problémU ¢i onemocnéni napt. koliséni hladiny cholesterolu,
diabetes, skleréza, autismus, ischemickd choroba srdecni a chronicky zdpal artérii.

Naproti tomu tzv. a2 miéko (genotyp A2A2) vynikd lepsi stravitelnosti a priznivym viivem na
lidsky organismus.



Alela A1 je spojena s vyssim % tuku a bilkovin
Alela A2 ovliviuje dojivost a produkci bilkovin

Alela B zlepsuje technologické vlastnosti syfeniny a jeji pevnost

Zbarveni

Barva srsti holstynského skotu mize byt Cerno-bild &i Cerveno-bild. V genomu holstynského
skotu jsou dvé mista, kterd urCuji barvu srsti:

> Recesivni ¢ervend a forma ¢erné/cervené barvy

Dominantni je cernd barva pred black/red, ta je dominantni pfed variant red a ta pred
red faktorem.

znak koéd popis znaku genotyp
BKC nositel Black genu (Cerné) EDEBR,EPE*; Ee
BLACK . SR
BKS nositel Black genu — homozygot (Cerné) ED ED
BRC nositel Black/Red genu EBR e
BLACKRED BRS nositel Black/Red genu — homozygot EBR EBR
RDS nositel Black/Red —homozygot (Cervené) EBRE*
VRF Variant RED prosty (Cerné zvire)
VRC Variant RED nositel (Cervené) Ere
VARIANT RED . . .
VRR Variant RED z puvodu, netestovan E+x
VRS Variant RED — homozygot (Cervené) E+E*
TR neprendsi Red faktor
RED FAKTOR RC nositel RED faktoru E+e; EBRe; EP e
ele Cervené — RED ee

» Dominantni éervend

Dominantni Cervené zbarveni nalezneme na jiném lokusu. Dominantni homozygot i
heterozygot rusi projev i dominantni Cerné barvy.

DRI nositel Dominant Red — heterozygot Dd

DOMINANT RED : )
DR2 nositel Dominant Red — homozygot DD

V roce 2022 piipravil Svaz chovateld holstynského skotu CR, z.s.
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