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Genetické ochorenia koni

e A

e AR1 (Syndrom androgénnej necitlivosti)

Androgény, samcie hormény, su klucové pre vyvoj samcich pohlavnych znakov. Bunkam je
androgénny ucinok sprostredkovany androgénnym receptorom. Ak je jeho funkcia narusen3,
bunka nemdze reagovat na androgén. To je pri¢inou mnohych syndrémov so zavainymi
klinickymi doésledkami, najma syndromu necitlivosti na androgény (AIS). Geneticki samci
(s chromozomami XY) maju samici vzhlad so samic¢imi vonkajSimi genitdliami a semenniky
maju skryté (kryptorchizmus). Tieto kone sa Casto spravaju ako Zrebce, ¢o je dalsi priznak
ochorenia. Nie su schopné reprodukcie.

Plemeno: quarab, quarter horse, quarter pony
Dediénost: X - chromozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8248



e AR2, AR3, AR4, AR5 (Syndrom androgénnej necitlivosti)

Androgény, samcie hormony, su kltu¢ové pre vyvoj samcich pohlavnych znakov. Bunkam je
androgénny ucinok sprostredkovany androgénnym receptorom. Ak je jeho funkcia narusen3,
bunka nemdéze reagovat na androgén. To je pri¢inou mnohych syndrémov so zavaznymi
klinickymi désledkami, najma syndromu necitlivosti na androgény (AIS). Geneticki samci
(s chromozédmami XY) maju samici vzhlad so samicimi vonkajsimi genitaliami a maju vnitorné
semenniky (kryptorchizmus). Tieto kone sa Casto spravaju ako Zrebce, ¢o je dalsi priznak
ochorenia. Nie su schopné reprodukcie.

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: bavorsky teplokrvnik, belgicky teplokrvnik, brandenbursky teplokrvnik, dansky
teplokrvnik, anglicky plnokrvnik, lotySsky teplokrvnik, meklenbursky teplokrvnik, rynsky
teplokrvnik, Svédsky teplokrvnik, Svajciarsky teplokrvnik, sasky teplokrvnik, tennessee walking
horse, ¢esky teplokrvnik, rakusky teplokrvnik

Dedi¢nost: X- viazana recesivna

Trvanie testu: 28 — 42 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8842

« C

e CA (Cerebelarna abiotrofia)

Cerebeladrna abiotrofia (CA) je genetické dedi¢né ochorenie, ktoré sa vyskytuje takmer vylu¢ne
u arabskych koni. Postihnuté Zriebata sa zvycajne rodia bez priznakov. Choroba vedie
k odumieraniu neurénov v mozocku, ktory je ¢iastocne zodpovedny za pohyb. V désledku toho
dochdadza k rozvoju neurologickych deficitov, ako napr. trasenie hlavy, poruchy koordinacie
pohybov (ataxia) a iné neurologické deficity. Prvé priznaky sa zvyCajne prejavia medzi 6.
tyzdfiom a 4. mesiacom Zivota. Casto nie st rozpoznané ako CA, ale st mylne povazované
za nasledky Urazu, padu a podobne. Priznaky CA sa mdZu vyskytovat v réznom stupni
zavaznosti. Niektoré Zriebata vykazuju velmi vyrazné priznaky, pri€om najvyraznejsie su dlhé
kroky a nedostatok rovnovahy. Iné naopak vykazuji len mierne priznaky, ale vo vacsine
pripadov nie je mozné na tychto korioch neskér jazdit.

Plemeno: arab a pribuzné plemena
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8214



e CSNB2 (Nocna slepota)

Nocna slepota (CSNB) je dedicné ochorenie, pri ktorom postihnuté jedince nevidia pri slabom
osvetleni alebo v tme. Kone s CSNB sa rodia s tymto ochorenim a nie je progresivne
(nezhorsuje sa vekom). Typickymi priznakmi CSNB su strach z neznamych miest v tme, tazkosti
s hladanim potravy alebo, vedier s vodou v noci alebo no¢né poranenia. Casto CSNB u koni
majitel nezisti. CSNB sa diagnostikuje testom elektroretinografie v tme (ERG), ktory vykondva
veterindrny oftalmolég. Podobne ako u [udi a inych zvierat, existuje pravdepodobne niekolko
réznych génov, ktoré prispievaju k tomuto ochoreniu u koni a tieto gény su pravdepodobne
Specifické pre plemeno. Napriklad kone, ktoré si homozygotné pre variant, ktory spésobuje
leopardiu Skvrnitost u appaloosa a pribuznych plemien, si v noci slepé. Bolo vsak
zaznamenané, Ze aj iné plemena, bez tychto bielych Skvrnitych vzorov (napr. plnokrvnik, paso
fino a tennessee walking horse), maju CSNB, a preto varianty v dalSich génoch pravdepodobne
vysvetluju CSNB u tychto inych plemien. Variant, ktory postihuje tennessee walking horse, je
recesivny. Na zaklade populacného skriningu sa odhaduje, Ze jeden zo sto koni tennessee
walking horse je homozygotny pre tento variant, a preto je pravdepodobné, Ze bude v noci
slepy. Tieto jedince by mali byt vySetrené veterindarnym oftalmolégom, aby sa potvrdila
diagndza a prediskutovala stratégia liecby. V ramci Stludie uverejnenej v roku 2023 bola alela
CSNB2 zistena aj u inych plemien koni. Najvyssie frekvencie alel boli zistené u klusaka
(dostihovy Standardny kon) (17 %; 3 % ocakavanych postihnutych) a missourského foxtrotera
(8,4 %; 0,71 % ocakavanych postihnutych).

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: americky klusdk, missoursky klusak, tennessee walking horse

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 28 — 42 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8849

e Distichiasis

Distichidza je o¢né ochorenie charakterizované abnormalnym rastom rias. Tieto riasy sa mo6zu
dotykat rohovky, ¢o mdze viest k bolesti a naruseniu povrchu rohovky. Distichia (abnormalne
riasy) vyrastaju z meibomovych Zliaz, malych Zliaz, ktoré lemuju okraje ocnych viecok.
Meibomové Zlazy za normalnych okolnosti netvoria riasy; ich normalnou funkciou je
produkovat zlozku slzného filmu. Tieto abnormalne riasy mozu spbdsobit mnozstvo klinickych
priznakov vratane nadmerného slzenia, strabizmu, vredov rohovky alebo zapalu a zjazvenia
rohovky. To méze viest k chronickému podrazdeniu a bolesti o¢i. Ak sa vyskytni komplikacie
sposobené vredmi rohovky, mézu viest k poskodeniu aaz k strate zraku kona, alebo
odstraneniu poskodeného oka. U niektorych koni sa nevyskytuju Ziadne priznaky
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abnormalneho rastu rias, takZe tento stav moze zostat neodhaleny. Distichidza sa povazuje za
autozomalne recesivny znak s neuplnou penetranciou. To znamena, Ze na vznik ochorenia su
potrebné 2 kdpie variantu, ale nie u vSetkych jedincov, ktori maju 2 képie mutacie, sa prejavi
fenotyp ochorenia. Kone testované ako homozygotné pre (Dis/Dis) sa odporuca pravidelne
vySetrovat u veterindrneho oftalmoldga, aby zistil, ¢i su viditelné abnormalne mihalnice alebo
iné klinické priznaky, ktoré by mohli ohrozit zrak. Test je vhodny len pre frizske kone. Méze
pomact pri vybere plemennych zvierat, a tak zniZit riziko parenia s chorym jedincom.

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: frizsky kon

Dedi¢nost: nezndma

Trvanie testu: 21- 28 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8848

e Dedi¢na myotonia (NFP)

Dedi¢nd myotdnia je ochorenie kostrového svalstva, ktoré je zodpovedné za pohyb.
Charakterizované je pomalou relaxaciou svalov po dobrovolnej kontrakcii alebo elektrickej
stimulacii. Je sp6sobena mutaciou v géne CLCN1, ktory je zodpovedny za funkciu chloridovych
kandlov vo svaloch. Prvé priznaky ochorenia sa u postihnutych koni objavuju vo veku
niekolkych tyzdfiov. Zriebdtd maju strnuld chdédzu, ¢asto leZia a maju znaéné taikosti
s postavenim sa na nohy. Zvycajne nie je mozné individualne zdvihnut kopyta, Zriebata velmi
rychlo stracaju rovnovahu. V dosledku myotdnie (patologicky zvyseny svalového tonusu) moze
byt oko vtiahnuté daleko do ocnice.

Plemeno: nemecky jazdecky pony, new forest pony

Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8482

e DMRT3 (SynchroGait)

SynchroGait je diagnosticky test DNA na geneticky variant (A), ktory ma vyznamny vplyv
na chodzu a koordinaciu koni. Objav vedcov vo Svédsku ukdzal, Ze mutdcia ulahéuje lateraine
kladenie koncatin, ¢o je zakladnou poZiadavkou pre pas. Brzdi prechod z klusu alebo pasu
do cvalu. Pomocou systému SynchroGait mézu majitelia identifikovat vrodené schopnosti
mladych koni pre vykonnost v chodoch, ¢o ulahéuje rozhodnutia tykajluce sa investicii
do buduceho vycviku. Testovanie plemennych zvierat umozniuje chovatelom predpovedat
pravdepodobné genotypy potomstva a vybrat optimalnych partnerov na maximalizaciu



produkcie Zriebat s mutdciou. U plemien pouZzivanych na drezuru alebo skoky, kde pas nie je
Zelanou vlastnostou, sa SynchroGait moézZe pouzit na odstranenie tohto variantu.

Vyhody variantu A pre chody kona su:

PInokrvné plemend: Kone s AA sa CastejSie profesiondlne uplatnia v klusackych dostihoch,
zardbaju viac peniazi a maju vyssiu plemennu hodnotu pre dostihovy vykon ako kone s CA
a CC. Test SynchroGait je vhodny predovsetkym pre kone z francuzskych plnokrvnych linii.
Chladnokrvniky: pritomnost variantu A suvisi s technikou klusu. Kone s AA maju prirodzeny
talent pre pas a vynikajucu koordindciu konc¢atin v kluse pri vysokej rychlosti. Islandské kone:
Kone s variantom AA maju geneticku predispoziciu na vykondvanie piatich chodov (krok, tolt,
klus, pas a cval). Kone CA a CC maju vacsSiu pravdepodobnost, Ze budu vykonavat len Styri
chody (krok, tolt, klus a cval). Kone CC by mohli byt schopné vykonavat tolt, avsak m6ézu mat
tazkosti najma na zaciatku tréningu.

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: appaloosa, baskirsky kuceravy kon, chladnokrvny klusak, islandsky kon, kentucky
mountain horse, mangalarga, miniaturny kén, missoursky klusak, morgan, paint horse, paso
fino, perudnsky kon, quarter horse, americky jazdecky kon, americky klusak, tennessee walking
horse

Trvanie testu: 3 - 4 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8855

e Dwarfizmus (ACAN, Chondrodysplazia)

Trpasli¢i vzrast sa najcastejSie vyskytuje u shetlandskych ponikov a miniatdrnych koni.
Fenotypovymi znakmi tohto dedi¢ného ochorenia su problémy s dychanim v doésledku
razitepu podnebia, deformovana Ustna dutina, abnormalna dizka konécatin, ohnuté
hrudnikové koncatiny, neprimerane velkd hlava, kratky krk, vypuklé oci, brusnad hernia
a skrateny hrudnik. V dosledku toho postihnuté zvieratd casto nie su Zivotaschopné, alebo
musia byt eutanazované z dovodu zlej kvality Zivota. Mutécia v géne ACAN je zodpovednd
za tuto formu trpasli¢ieho vzrastu. Doteraz su zname 4 r6zne mutacie, ktoré sposobuju toto
autozomalne recesivne dedi¢né ochorenie. Oznacuju sa D1, D2, D3* a D4 a mdzu byt tiez
kombinované heterozygotné mutdcie sp6sobujice ochorenie. Kombinované heterozygotné
varianty spolu s variantom D1 (okrem N/D1) st velmi zavazné a ¢asto vedu k smrti kona.
Kombindcia s variantom D2 sa klasifikuje ako najlahsia forma trpasli¢ieho vzrastu.

Plemeno: americky miniaturny kon, shetlandsky ponik
Dedi¢nost: v texte
Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8548



e Dwarfizmus (Trpaslici vzrast)

Trpaslici vzrast u frizskych koni je charakterizovany spomalenim rastu koncatin a rebier, zatial
¢o hlava a chrbat vyzeraji normalne. Napadnym znakom je hyperextenzia sponkovych kibov
vSetkych koncatin s réznou zdvaZznostou. Laxita Slachy flexorov, ktord sa casto pozoruje
u novorodenych Zriebat vSetkych plemien, sa u postihnutych Zriebat nezlepSuje a namiesto
toho ma tendenciu sa ¢asom zhorSovat. V dosledku toho sa vyvinie abnormalna chddza, pri
ktorej dochddza k extrémnej rotacii koncatin smerom von na Urovni zapastia a paty. Rebrovy
kos je vo vacsine pripadov abnormalny so zhrubnutymi kostochondrdlnymi spojeniami v tvare
S, ¢o vedie k zmene tvaru hrudnika smerom dovnutra na urovni Th10-16. Dospelé jedince maju
abnormalne kratke koncatiny. Brucho ma slaby a zaobleny vzhlad a svalstvo na tele je slabo
vyvinuté. Nonsens mutdcia v géne B4GALT7 suvisi s nanizmom u frizkych koni, ktory sa dedi
autozomalne recesivne.

Plemeno: frizsky kon
Dedicnost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujldceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8553

e EJSCA (Equinna juvenilna spinocerebeldrna ataxia)

V roku 2020 bola u Zriebdt plemena americky quarter horse (QH) identifikovana nova
neurologicka porucha. U postihnutych Zriebat sa medzi 1. a 4. tyZzdriom Zivota objavila ataxia
a poruchy koordindcie. Krvné testy casto odhalili zvySené hladiny glukézy a gama-
glutamyltransferazy (GGT). VadsSina Zriebat vykazovala zdvainé postihnutie panvovych
koncatin, zatial ¢o hrudné koncatiny boli postihnuté menej. Ako choroba postupovala,
Zriebatd vytacali panvové koncatiny do stran, zatial ¢o hrudnymi stdli pevne na zemi, ¢o
vyvolavalo dojem chédze do stran. V priebehu niekolkych dni uz postihnuté zriebata neboli
schopné stat bez pomoci a museli byt eutanazované. Patologické vysetrenia po smrti odhalili
napadné zmeny v mieche.

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: quarter horse

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 21-28 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8942



e EMH (Equinna maligna hypertermia)

Maligna hypertermia koni (EMH) je Zivot ohrozujice farmakogenetické ochorenie kostrového
svalstva vyvolané halogénovanymi anestetikami, depolarizujucimi svalovymi relaxanciami
a stresom. Dysfunkcia RyR1 (kanala uvolfiujuceho vapnik v sarkoplazmatickom retikule
kostrového svalstva) vedie k nadmernému uvolfiovaniu vapnika do myoplazmy, ¢o spusta
kaskadu udalosti veducich k hypermetabolickému stavu a nakoniec k bunkovej smrti. Klinické
a laboratdrne prejavy zahrfiaju tachykardiu, hypertermiu, svalovu rigiditu, rabdomyolyzu,
respiracnu a metabolickd acidézu a poruchy elektrolytovej rovnovahy.

Plemeno: appaloosa, paint horse, quarab, quarter horse, quarter pony
Dedi¢nost: autozomalne dominantna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy$etrenia: 8160

e FIS (Syndrém imunodeficiencie Zriebat)

Syndréom imunodeficiencie Zriebat (FIS) je dedi¢né ochorenie, ktoré postihuje dve pribuzné
plemena britskych ponikov, konkrétne fell pony a dales pony. Zriebita s FIS sa rodia zdanlivo
zdravé, ale vyvinie sa u nich syndrém imunodeficiencie Zriebat. V doésledku nedostatocnej
imunitnej ochrany sa vyvijaju viaceré ochorenia, najma pneumonia (zdpal pliuc) a hnacka.
Zriebatad tieZ trpia zadvainou progresivnou anémiou. Infekcie su zvyéajne nelietitelné,
oc€akavana dlzka Zivota je skratena a zvyéajne uhynu najneskor do veku 3 mesiacov.
Plemeno: dales pony, fell pony, tinker

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8454

e G

e GBED (Deficit glykogén vetviaceho enzymu)

Dedi¢né ochorenie oznacovaného ako Deficit glykogén vetviaceho enzymu (GBED) je pric¢inou
najmenej 3 % potratov u plemena quarter horse (QH). Mutdcia génu sa pravdepodobne
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vyskytuje az u 10 % koni tohto plemena a pribuznych krvnych linii. GBED vedie k nedostatku
enzymu GBE, ktory je zodpovedny za spravne ukladanie glukdzy ako rozvetveného glykogénu
(syntéza glykogénu) a za spravne odburavanie glukdzy v ¢ase potreby energie. Zavislé su najma
kostrové svaly, srdce a mozog. Typické priznaky GBED su potraty, porody mrtvych alebo
slabych Zriebat. Okrem toho sa vyskytuje nahla srdcova smrt alebo Uhyn v désledku nervovych
poruch, ktoré sa prejavuju zdchvatmi. Daldimi priznakmi su vysokd frekvencia dychania
v dosledku oslabenia dychacich svalov a celkova slabost, najma pri vstavani. VSetky doteraz
zndme pripady boli eutanazované, alebo mali dizku Zivota len 18 tyzdiiov. Az do genetického
testu sa GBED casto nerozozndvala ako choroba, najma kvali Sirokej Skale klinickych priznakov,
ktoré su velmi podobné inym chorobam Zriebat.

Plemeno: appaloosa, paint horse, quarter horse, quarter pony, quarab
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8137

« H

o HERDA (Hereditary Equine Regional Dermal Asthenia)

Hereditary Equine Regional Dermal Asthenia (HERDA) je ochorenie, ktoré vedie k zvySenej
degradacii koze (degeneriacii) a postihuje plemena QH. Prendsatelov génovej mutdcie je
priblizne 1,8 - 6,5 % v populécii. Zriebata sa zvy&ajne rodia bez priznakov ochorenia. Neskér sa
prejavia poskodenia (lézie), ktoré sa lokdlne Siria smerom von (fokdlne) a su nerovnomerne
rozlozené po tele. Postihnuta je vsak najma oblast chrbta a nasledné priznaky sa ¢asto objavia
az vtedy, ked' sa kone dostanu ,pod sedlo” vo veku priblizne 2 rokov. Koza postihnutych koni
je extrémne roztiahnuta, zjazvend a Casto sa na nej vyskytuju zavainé lézie. Histologické
vysetrenie koznych biopsii nie je vhodné na diagnostiku HERDA a mdze sa vyuzit len ako
doplnok. V sucasnosti nie je k dispozicii Ziadna Specificka liecba a kone musia byt ¢asto
eutanazované.

Plemeno: appaloosa, paint horse, quarab, quarter horse, quarter pony
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8139

e HWSD (Hoof Wall Separation Disease)

Choroba oddelovania kopytnej steny je dedicné ochorenie a vyznacuje sa velmi nestabilnou
stenou kopyta, ktora moéze prasknut a zlomit sa bez osobitného zatazenia. Zlomy a praskliny
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sa zaCinaju objavovat v prvych tyZzdnoch Zivota. V zavaznych pripadoch ponik nesie vahu
vyluéne na chodidle, ¢o mbze viest k vaznemu krivaniu. Postihnuté kone zvycajne nie st neskor
jazditelné ani inak vyuzitelné. Zda sa, Ze HWSD sa vyskytuje iba u ponikov plemena
connemarsky ponik a frekvencia prenasacov bola odhadnutd na priblizne 15 %. Niektoré
pripady suU miernejSie, iné zase zavaznejsie. Bol identifikovany aspon jeden pripad, v ktorom
sa u ponika neprejavili klinické priznaky spojené s pritomnostou dvoch kopii mutacie. To
naznacuje, Ze mutdcia nie je Uplne penetrantna; ma vsak velmi vysoku penetranciu na drovni
96,8 %.

Plemeno: americky miniaturny k6n, connemarsky pony, nemecky jazdecky pony
Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 3-5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8464

e Hydrocefalus

Hydrocefalus u frizskeho kona je vyvojova porucha, ktora casto vedie ku komplikovanému
pérodu a narodeniu mrtvych Zriebat. Nakoniec mozZe viest k fatdlnym komplikaciam pre
kobylu. Hydrocefalus znamena abnormadlne nahromadenie mozgovomiechového moku
(likvoru) v mozgu. To vedie k zvysenému tlaku v lebke (intrakranidlne) a méze viest k
postupnému zvacSovaniu hlavy. Postihnuté Zriebata sa Casto narodia mrtve, alebo su po
narodeni eutandzované. Nonsens mutdcia v géne B3GALNT2 suvisi s hydrocefalom u frizskych
koni, ktory sa dedi autozomalne recesivne.

Plemeno: frizsky kon
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8501

e HYPP (Hyperkalemicka periodicka paralyza)

Hyperkalemickou periodickou paralyzou (HYPP) st postihnuté kone plemena quarter horse
(QH), paint horse, appaloosa a iné krvné linie pochadzajuce z QH. Kone su zvycajne velmi
dobre osvalené a medzi epizddami klinického ochorenia moézZu byt velmi Uspesné
vystavné/Sportové kone. Prevladajucim klinickym priznakom je generalizovana slabost. M6zu
sa vyskytnut aj svalové ki¢e a mimovolne sa mozu vyskytnat aj nedobrovolné zasklby jemnych
svalov (fascikuldcie). Zivot ohrozujucimi komplikdciami st srdcové arytmie v dosledku vysokej
hladiny draslika v krvi (hyperkalémia) adusenie sa v dosledku kféov v hrtane
(laryngospazmus). Diagnosticky, poc¢as pritomnosti klinickych priznakov, mozno zistit zvysenu
koncentraciu draslika (hyperkalémia), pricom svalové parametre su zvycajne v normalnom
rozmedzi, alebo s mierne zvysené. Prvé epizédy ochorenia sa ¢asto pozoruju vo veku 3 az 7
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rokov. HYPP sa zvyCajne nevyskytuje v suvislosti s fyzickou pracou kona, ale skor vo faze
odpocinku, v Case kifmenia alebo v stresovych situacidch (prevoz, zmena kfmenia, post).
Obdobie stétia a strava bohatd na draslik méZu tiez sposobit klinické priznaky.

Plemeno: appaloosa, paint horse, quarab, quarter horse, quarter pony

Dediénost: autozomélne dominantna

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8000

e Hypertriglyceridémiou indukovana pankreatitida (HIP)

Ochorenie je dedi¢nd metabolickd porucha. Variant génu HIP sp6sobuje stratu funkcie
dolezitého enzymu v metabolizme tukov, ktory zabezpecuje spracovanie prijatych tukov. Bez
tohto enzymu sa tuk hromadi v krvi, ¢o nasledne vedie k akitnemu zdpalu pankreasu.
Postihnuté Zriebata trpia stratou chuti do jedla, hnackou, horuckou a apatiou. Zvycajne uhynu
v prvych tyZzdnoch Zivota, alebo musia byt eutanazované.

Plemeno: freiberger

Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8960

o Idiopaticka hypokalcémia

Smrtelny hypokalcemicky syndrém (idiopatickd hypokalcémia) bol opisany v roku 1997
u Zriebat plnokrvnikov. Postihnuté Zriebata trpia v prvych tyzdnoch Zivota svalovymi ki¢mi
a zachvatmi v dosledku nizkeho vépnika. Dal$imi prejavmi mozu byt strnuld chddza a zvy$ené
potenie. Zriebdta uhynuli v priebehu niekolkych tyzdfiov, alebo boli eutandzované kvoli zlej
prognéze. Okrem nedostatku vapnika sa v krvnom rozbore objavuje aj nedostatok horcika
a zvySend hladina fosfatov. Parathormén (PTH), ktory produkuju pristitne telieska, sa pri
nedostatku vapnika normalne zvySuje. U postihnutych Zriebat vSak nie je zvySena koncentracia
PTH. V roku 2020 bola zistena geneticka pricina, ktora je zakladom nedostatku vdapnika.
Génovy variant v RAPGEFS5 je spojeny s hypofunkciou pristitnych teliesok (hypoparatyredéza).
Tato hypofunkcia ndsledne sposobuje znizend produkciu PTH, ¢o spOsobuje nedostatok
vapnika. Ochorenie bolo doteraz opisané len u anglickych plnokrvnikov. Avsak anglické
plnokrvniky sa pouzivaju v Slachteni na zlepsenie inych plemien, a preto nemozno vylucit
dalSie Sirenie.
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Plemeno: anglicky plnokrvnik
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu : 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8696

e JEB1 (Junkéna epidermolysis bullosa)

JEB (junkcéna epidermolysis bullosa) je smrtelné ochorenie koze koni. U ludi je zname aj pod
nazvom Herlitzov defekt. Postihnuté Zriebatd kratko po narodeni stracaju casti koze na hlave,
krku a trupe. Daldim priznakom je oddelenie kopytnej rohoviny. Pri¢inou je dedi¢né genetické
ochorenie, ktoré sa doteraz jednoznacne vyskytlo len u plemena belgickych taznych koni a ich
krizencov. Existuju vSak dokazy o vyskyte tohto dedi¢ného ochorenia aj u inych plemien v USA
a Eurépe.

Plemeno: ardénsky kon, belgicky kon
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8072

e JEB2 (Junkéna epidermolysis bullosa)

JEB (junkéna epidermolysis bullosa) je smrtelné ochorenie koze koni. U ludi je zndme aj pod
nazvom Herlitzov defekt. Postihnuté Zriebatd kratko po narodeni stracaju casti koze na hlave,
krku a trupe. Dal$im priznakom je oddelenie kopytnej rohoviny. Pri¢inou je dedi¢na genetickd
chyba. Stav sa ¢asom zhorsuje a Zrieba nakoniec podlahne tazkej sekundarnej infekcii, alebo
musi byt eutanazované.

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: americky jazdecky kon
Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 28 — 42 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8844
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e LFS (Syndrém levandulového Zriebita)

Syndrém levandulového Zriebata (LFS) je Casté genetické ochorenie, ktoré sa vyskytuje
v podskupine plemena arabskych plnokrvnikov - egyptskych arabov. Postihnuté Zriebata
vykazuju cely rad neurologickych priznakov, vratane kfcovitych zachvatov, hyperextenzie
chrbtového svalstva s ohnutou hlavou dozadu (opistotonus), alebo nekontrolovatelny tras oci
(nystagmus). O¢akavana dizka Zivota je kratka. Postihnuté Zriebatd zvyéajne nie st schopné
samostatne stat a pit od kobyly, a ak neuhynu okamZite po narodeni, su eutanazované. Nazov
,Syndrom levandulového Zriebata” vychadza zo skutocnosti, Ze gén, ktory spésobuje LFS, je
spojeny s inym génom, ktory je zodpovedny za faktor zriedenia farby ,levandula“. Preto tieto
Zriebatd maju zvycajne charakteristické ,levandulové” sfarbenie. Nie kazdé Zzrieba narodené
v levandulovej farbe je homozygotné, a teda postihnuté ochorenim.

Plemeno: arabské plemena
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8231

e M

e  MYHM (Imunitne sprostredkovana myozitida a MYH1 myopatia)

Imunitne sprostredkovana myozitida (IMM) je svalové autoimunitné ochorenie. MozZe viest
k spontdnne vzniknutej, zdvainej regresii svalstva (svalovej atrofii), pri ktorej kon straca az 40
% svalovej hmoty v priebehu 72 hodin. IMM je charakterizovand migraciou (infiltraciou)
zapalovych buniek, najma tzv. lymfocytov, do svalovych vldkien a okolitych krvnych ciev hlavne
v glutedlnych svaloch a svaloch pozdiz chrbtice. Dedi¢né ochorenie sa prejavuje stuhnutostou,
slabostou a neSpecifickymi tazkostami. Priznaky ochorenia sa zvycajne vyskytuju u koni
vo veku 8 rokov a mladsich, alebo 17 rokov a starSich. Faktory prostredia v kombindcii
s genetickou nachylnostou (predispoziciou) su doélezitymi spustacmi pre rozvoj svalovej
atrofie, alebo rozpadu prie¢ne pruhovanych svalov (rabdomyolyza). Priblizne 39 % koni s IMM
ma v anamnéze ako spustaci faktor infekciu baktériou Streptococcus equi subsp. equi alebo
herpes virus koni typ 4 (EHV4). Opisany variant sp6sobuje zmenu aminokyseliny, ktory ma
nepriaznivy vplyv na normalnu funkciu proteinu myozinu v svalovych bunkach. Tento variant
je spojeny so zvysenou nachylnostou k rozvoju IMM, ktory sa vyznacuje vyraznou svalovou
atrofiou. Dalsim klinickym prejavom varianu MYH1 u mladych koni plemena Quarter Horse je
zavazné, nahle poskodenie svalov, ktoré nesuvisi s fyzickou zatazou (rabdomyolyza bez fyzickej
zataze). Kone s rabdomyolyzou bez fyzickej zataze nemusia nutne trpiet svalovou atrofiou.
IMM a rabdomyolyza bez fyzickej zataze patria do skupiny svalovych ochoreni znamych ako
MYH1 myopatia (MYHM). Spésob dedi¢nosti MYHM je autozomalne dominantny s variabilnou
penetranciou, ¢o znamena, Ze postihnuté si samce aj samice a nie u vsetkych koni, ktoré maju
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1 (N/My) alebo 2 képie (My/My) genetickej varianty, sa vyvinie IMM alebo rhabdomyolyza bez
fyzickej zataze. Kone s dvoma kdépiami (My/My) mbzu byt postihnuté zavaznejsie.

Plemeno: appaloosa, paint horse, quarter horse
Dedi¢nost: autozomalne dominantna s premenlivou penetranciou

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujldceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8293

« N

e NFS (Syndrom nahého Zriebita)

Syndrém nahého Zriebata u Akhal-Teke je dedi¢né ochorenie koze (dermatdéza), pri ktorom sa
kone rodia takmer Uplne bez srsti. Vyskytuje sa u nich mierna forma suchej a Supinatej koze
(ichtyodza) a zvy€ajne hynu v prvych diioch alebo tyZzdnoch po narodeni. Pricina skorého thynu
nie je zatial zndma a len niekolko koni sa doziva 2,5 roka. Prvé opisy bezsrstych Zriebat
u plemena Akhal-Teke pochdadzaju z roku 1938, odvtedy sa poclet postihnutych zvierat
neustale zvySuje. Mnohé Zriebatd s NFS boli pravdepodobne mrftvonarodené, alebo neboli
vbbec zaregistrované kvoli nizkej o¢akavanej dizke Zivota.

Plemeno: achaltekinsky kon
Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8594

« O

e OAAM (Okcipitoatlantoaxialna malformadcia)

Okcipitoatlantoaxidalna malformacia (OAAM) je vyvojova chyba, pri ktorej sa prvy krény stavec
(atlas) podoba spodine lebky (okciputu) a druhy krény stavec (axis) sa podobd atlasu. Tato
abnormalna Struktdra spo6sobuje kompresiu hornej Ccasti krénej miechy, ¢o vedie
k neurologickému poskodeniu. Postihnuti jedinci vykazuji abnormadlne drzanie hlavy
s natiahnutym krkom, neochotu pohybovat krkom, alebo krutenie krkom. Pohyb hlavy a krku
moze tiez vyvolat cvakavy zvuk. Klinické priznaky sa pohybuji od miernej postupujlce;j
nekoordinovanosti a slabosti koncatin, az po neschopnost stat.

Predpoklada sa, Ze OAAM sa u arabskych koni dedi ako autozomalne recesivna porucha, ale
zda sa, Ze sa na nej podielaju rozne mutacie. Jeden takyto variant identifikovali vyskumnici
na School of Veterinary Medicine, University of California, Davis. Tento variant, spojeny
s jednou formou OAAM u arabskych koni, pozostava z velkej delécie v homeoboxovom
génovom klastri (HOX). Geneticky zaklad dalsSich foriem OAAM sa skima.
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Materidlom su iba chlpy hrivy/chvosta.
Plemeno: arab
Trvanie testu: 21 —28 dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8850

e OLWS (Letalny syndrom bielych Zriebat) (LWS)

Letdlny syndrém bielych Zriebat alebo Overo lethal white syndrome (OLWS) je geneticky
defekt, ktory sa vyskytuje pri pareni koni s nadmernou Skvrnitostou a bielym sfarbenim srsti.
Tento syndrom suvisi s substiticiou jednej aminokyseliny na pozicii 118 v géne receptora
endotelinu-B a vyskytuje sa u bielych Zriebat plemena american paint horse s overo liniou,
konkrétne podtypu frame overo. Nositelmi mutacie mézu byt aj miniatirne kone, arabské
krizence, plnokrvnici, quarter horses (QH). Mustangy a netypické sfarbené kone Tobiano sa
rodia Uplne biele a maju nedostatok nervovych buniek v ¢revnej stene (¢revnd agangliondza).
To je pri¢inou trvalych kontrakcii a zapchy (ileus). Tazké kf¢e v bruchu (kolika) vedu k Ghynu po
24 az 48 hodinach. Je potrebné poznamenat, Ze nie kazdé Zriebd narodené v bielej farbe je
nositelom tychto vlastnosti. Farba srsti typu overo je dominantnd voci ostatnym farbam srsti,
avsak ochorenie OLWS sa dedi autozomalne recesivne.

Plemeno: appaloosa, paint horse, quarter horse
Dedi¢énost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8061

« P

e PSSM (Polysaccharid-Storage-Myopathy Type 1)

Polysacharidova myopatia (PSSM) je dedi¢né ochorenie u mnohych plemien koni, pri ktorom
sa sacharidy hromadia vo svaloch. Toto postihuje aj formu sacharidu, ktorda je normalne
uloZzena v tkanive, ako aj abnormdlne zlozené cukry (polysacharidy). Postihuje kone plemena
quarter horse, paint horse, appaloosa ale aj tazné kone, ako aj teplokrvniky a krizence vietkych
uvedenych koni. Klinické priznaky pokryvaju celu skadlu od nechuti k pohybu, svalovy tras,
svalova stuhnutost, potenie, striedavé krivanie, natahovanie zadnych koncatin az
po nehybnost. Epizddy sa zvycajne zacinaju po 10-20 minutach lahkej prace. Svaly panvovych
koncatin su casto tvrdé a bolestivé. Mnoho koni ma v anamnéze opakované fazy svalovych
problémov. Ak su priznaky vyrazné, mozu viest k vylucovaniu svalovych bielkovin, ktoré su
dolezité pre transport kyslika vo svale (myoglobinuria) a to méze mat za nasledok problémy
s oblickami. Celkovo je PSSM zodpovedny za nervovosvalové ochorenie u postihnutych
plemien.
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Plemeno: vietky plemena
Dediénost: autozomalne dominantna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8138

e SA (Skeletalny atavizmus)

Skeletalny atavizmus je dedi¢na porucha vyvoja kosti, ktora sa vyskytuje u shetlandskych
ponikov a americkych miniatdrnych koni. Vyznacduje sa tym, Ze laktova a lytkova kost rastu
prilis dlho a nesplynu s vretennou a holennou kostou, ¢o vedie k abnormalnemu vyvoju
koncatin. Ochorenie postihuje hrudné aj panvové koncatiny. To ma za nasledok zdvaziné
anomalie uhlov a deformity zapastnych a ¢lenkovych kibov. Kone s atavizmom kostry maju
zvycajne kratke nohy, nizky obdiZnikovy tvar tela, abnormalne postavenie konéatin a poruchy
pohybu. Uhly n6h a pohyb sa zhorsuju s vekom Zriebat a vo vacsine pripadov musia byt kone
do Siestich mesiacov eutandzované. Svédsky vyskumny tim identifikoval dve nezavislé,
prekryvajuce sa oblasti v géne SHOX, v ktorych sa u postihnutych ponikov stratili sekvencie
DNA (delécie). Delécie (Dell a Del2) su rozne velké, pricom vacsia delécia (Dell) sa u ponikov
vyskytuje CastejSie. Odhaduje sa, Ze priblizne 12 % shetlandskych ponikov su prenasatelmi.

Materialom su iba chlpy hrivy/chvosta.

Plemeno: americky miniatirny kon, shetlandsky pony

Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 3 - 4 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8854

e SCC (Okularny karciném skvamoéznych buniek)

Skvamocelularny karciném je najc¢astejSim nddorovym ochorenim oka koni (skvamoceluldrny
karcindm oka alebo SCC). Je spojeny s tvorbou nadoru na oku. Ak sa nador vyvinie na limbe,
prechode medzi rohovkou a sklérou, je viditelny ako tmavy okraj dihovky (iris). SCC sa moze
rychlo rozsirit do rohovky a viest k zhorseniu zraku, poskodeniu zraku a zni¢eniu oka. Za vyvoj
skvamocelularneho karcindmu su zodpovedné rozne faktory. U haflingov a pribuznych
plemien bol identifikovany rizikovy faktor (gén DDB2), ktory je mozné analyzovat pomocou
genetického testu. U postihnutych jedincov (homozygoti), sa odporuca pravidelne vykondvat
rutinné o¢né vysetrenie, kvoli véasnému odhaleniu a lepsej progndze. Odporuca sa tiez nosit
masku proti muchdm a na ochranu pred UV Ziarenim, pretoze vystavenie UV Ziareniu je dalSim
rizikovym faktorom. U postihnutého jedinca, ktory nesie rizikovy gén homozygotne, sa SCC

15



vyskytuje 5,6-krat CastejSie u haflinga a 4-krat CastejSie u belgického kona, ako u jedincov,
ktoré tento gén nenesu, alebo su len heterozygotné.

Plemeno: ardénsky kon, belgicky chladnokrvnik, belgicky teplokrvnik, hafling, holStajnsky
kon, rocky mouintain horse

Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8292

e SCID (Tazka kombinovana imunodeficiencia)

Tazka kombinovana imunodeficiencia (SCID) je dediénym ochorenim arabskych koni, ktoré je
charakterizované nedostato¢nou imunitou s absenciou B a T lymfocytov. Nedostatok tychto
buniek vedie k imunodeficiencii u Zriebat uz v obdobi vo veku 10 dni, alebo vo vynimocnych
pripadoch az vo veku 2 mesiacov. Trpia viacerymi ochoreniami, najma zdpalom pluc
a hnackou. Priemerna di?ka Zivota je zvycajne len 6 mesiacov, kvdli ich nachylnosti na infekcie.

Plemeno: arab
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 5 - 7 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8039

e Speed-Gen

Tento gén zndmy ako MSTN reguluje myostatin, protein, ktory riadi produkciu svalovych
buniek. Existuju tri rézne varianty génu myostatinu, ktoré moéze kon zdedit: TT, CC a CT. U koni
s verziou TT sa svaly vyvijaju neskér. U koni s verziou CC sa svaly vyvijaju skér. Kone
s kombinaciou génu myostatinu oznacenou ako C/C su vhodnejsie na rychle, kratke dostihy;
kone s variantom C/T maju tendenciu lepsSie sutazit na strednych vzdialenostiach; a zvierata
s variantom T/T maju vacésiu vydrz, a preto su vhodnejsie na dlhé vzdialenosti. Geneticky test
na zistenie réznych variantov myostatinu poskytuje informacie o tom, ktora dostihova
vzdialenost testovanému konovi najviac vyhovuje. Nevypoveda vsak ni¢ o skutocnej vhodnosti
kona ako dostihového konia.

Plemeno: anglicky plnokrvnik
Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8187
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o T

e Test predpokladanej vysky

Rast koni je ovplyvneny vymenou bazy Specifického génového lokusu. Tato geneticka zmena
ma zodpovedajuci vplyv na vysku teplokrvnikov. Gén vsak nie je vyluéne zodpovedny za vysku
koria. Dalsie faktory, ako napr. kimenie, chov a vychova koni, najma v mladom veku, alebo
kobyly pocas gravidity, su tieZz nevyhnutné pre vyvoj, a teda aj pre velkost. Existuju celkom tri
r6zne genotypy. Kone s ,,malym“ genotypom (T/T) mali priemernud vysku 164 cm u nami
testovanych koni. Kone s genotypom C/T a C/C boli v priemere o 4 az 8 cm vyssie. Test
nezarucuje presnu vysku kona, ale ak je znamy genotyp, urcenie vysky sa da este zuzit. Okrem
toho chovatel sa m6Ze vyhnut urcitym spojeniam a ak je zndmy genotyp, moézZe sa dosiahnut
pozadovany fenotyp. V najlepsom pripade je poznat genotyp oboch rodicov.

Plemeno: teplokrvnik

Dediénost: pozri text

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8528

e Tractability

Cielom testu ovladatelnosti je ukazat ochotu kona ucit sa a podavat vykon. KedZe fenotyp je
zaloZeny vylu¢ne na vypovediach majitelov alebo [udi, ktori s konom manipuluju, je tazké ho
rozlisit. Test tieZ neposkytuje Ziadne vyjadrenie o Sikovnosti kona. Treba tiez poznamenat, ze
faktory, ako st anatomické znaky alebo choroby, mézu mat vyrazny vplyv. Genotyp a fenotyp
sa nemusia nevyhnutne zhodovat.

Plemeno: anglicky plnokrvnik

Dediénost: pozri text

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8549

e W

e WFFS (Warmblood Fragile Foal Syndrome)

Syndrém krehkého Zriebata (WFFS) je dedi¢né ochorenie, pri ktorom sa vyskytuje slabost
spojivového tkaniva, ktord sa prejavi hned po narodeni Zriebata. KoZza je mimoriadne krehka
a trha sa pri najmensich a lahkych dotykoch. Okrem pocetnych poraneni a ran po celom tele,
moézu byt postihnuté aj dasna a sliznice. Kiby su hyperextenzivne. Najéastejsie je to
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rozpoznatelné na sponkovych kiboch. Postihnuté Zriebitd preto nie si schopné normalne stat.
Priemerna dizka Zivota je extrémne kratka. Vzhladom na zlt prognézu musia dat majitelia
svoje Zriebdtd s WFFS kratko po narodeni eutanazovat. Okrem chorych a slabych Zriebat sa
v db6sledku WFFS vyskytuju aj predéasné porody a potraty. LABOKLIN je jedinym laboratériom
v Eurdpe, ktoré je drzitelom licencie na testovanie génu WFFS vyvinutého na Cornellovej
univerzite.

Plemeno: appaloosa, rakusky teplokrvnik, bavorsky teplokrvnik, belgicky teplokrvnik,
brandenbursky kon, ¢esky teplokrvnik, dansky teplokrvnik, holandsky teplokrvnik, nemecky
jazdecky pony, nemecky Sportovy koén, hafling, hanoversky kén, hessensky koén, holStajnsky
kon, irsky Sportovy kon, lotyssky kén, meklenbursky kén, mustang, oldenbursky kon, paint
horse, quarab, quarter horse, quarter pony, rynsky kon, sasky teplokrvnik, selle francais,
Svédsky teplokrvnik, Svajciarsky teplokrvnik, trakehner, vestfalsky kon, velkopolsky,
wirttembersky, zweibrilicker

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy$etrenia: 8470

V pripade otazok nds kontaktujte na genetika.ba@Ilaboklin.com

www.labogen.com

www.laboklin.sk
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