SMA - spinalni svalova
atrofie u skotu

oslednich nékolik let jsme svédky toho, Ze se u skotu ,,vynoruji¢

nové nemoci a nejriznéjsi genetické defekty. Termin ,,vynoruji“

jsem pouzil naprosto zdmérné, protoZe u vétsiny z nich je velmi
pravdépodobné, Ze se vyskytovaly jiz diive, pouze pozndni védy
nebylo na takové Grovni, aby je dokdzalo rozpoznat a zcela

jednoznaéné identifikovat.

U plemen skotu, kterd patii mezi ta vice
zuslechténd, je tento problém pomérné Casty.
Dnes se skoro nikdo nepozastavuje nad nej-
raznéjS$imi zkratkami (sufixy) za jmény hol-
Stynskych byki (napt. CV ~ TV u CVM, BL
~TL u BLAD, MF ~ TM u Mole-Foot atd.),
které pravé charakterizuji, zda jedinec je no-
sitelem dané genetické vady, ¢i naopak byl
testovan jako negativni. CVM, BLAD, Mole-
-Foot, bulldog, DUMPS, citrulinemie, Robert-
sonova translokace ¢i Factor XI jsou v sou-
Casné dobé zfejmé nejzndméjSimi genetic-
kymi vadami, které se u rtiznych plemen sko-
tu vyskytuji. Mezi méné zndmé a méné Cetné
patii napf. arachnomelie (Spinnengliedrigke-
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atrophy), oznacovana zkratkou SMA, nékdy
BSMA (bovine spinal muscular atrophy).
Oznaceni BSMA se pouziva zejména proto,
aby se odlisilo od onemocnéni, které se vy-
skytuje také u lidi (v huménni mediciné bylo
poprvé bylo popséano v roce 1891).

Pivodce onemocnéni

Pavodcem SMA, ke kterému se ,,sbihaji‘
vSechny piivody prenaseci SMA, byl ziejmé
americky plemenik plemene brown-swiss
Meadow View Destiny, narozeny v roce
1953 (Angerholm et al., 1994 Stocker et al.,
1992). U skotu bylo onemocnéni SMA
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it, pavouc¢i nohy), weaver neboli BPDME
(bovine progressive degenerative myeloen-
cephalopathy), SDM (Spinale Dysmyelinati-
on), ale také onemocnéni, které u skotu bylo
poprvé popsano zhruba pred 20 lety. Tim je
spindlni svalova atrofie (spinal muscular

Mezi pozitivni v CR patfi vyuZivany plemenik Milan 3645 Bocheroule (ZBM 224)

v riznych formach zatim zjiSt€éno v zamofi
u plemene brown-swiss (u kterého je také nej-
rozsitenéjsi), ale rovnéZ i u rohaté formy ple-
mene hereford. V Evropé pak rovnéZ u brown-
-swiss, u plemene red danish a nové také
u plemene belgické modrobilé (viz niZe).

Tele postizené spinaini svalovou atrofii

Co to vlastné¢ SMA je? U skotu je SMA
svym vizudlnim projevem ziejmé nejblizsi
genetickému defektu zvanému arachnomelie
(pavouci nohy). AvSak zatimco arachnome-
lie je defekt predevsim skeletu, kdy jsou ko-
ncetiny postizeného zvifete dlouhé, tenké
a kiehké (svym vzhledem piipominaji pa-
vouci nohy), SMA je charakterizovano ge-
netickou poruchou funkce motorickych neu-
ronll v mise, coZ se projevuje postupnym
ubyvéanim kosterniho svalstva. Onemocnéni
se fadi mezi chronickd neurogenni one-
mocnéni, pficemz postihuje vili ovlivnitelné
svalstvo celého téla dillezité pro pohyb, drze-
ni hlavy a t€la, polykani, dychani. Nemoc
vsak nepostihuje smysly. V soucasné dobé
neni zndma 7adna 1écba. PostiZeni u telat se
projevuje zhruba ve staii dvou az Sesti tydni,
ojedin€le ihned po narozeni. Prvotnimi pfi-
znaky jsou zejména slabost zadnich konce-
tin, t€Zkosti pfi vstavani, po Case nejsou tela-
ta schopna vstavat viibec, nemohou st ma-
tefské mléko, projevi se u nich pneumonie
a umiraji na nedostatek pohybu.

V huménni mediciné se SMA rozdé€luje
do ¢tyt typt — SMA I, 11, III, IV. BSMA se
nejvice blizi typu SMA 1. Obdobné jako u ji-
nych genetickych defekti je SMA ziejmé
onemocnéni s recesivni dédicnosti. V praxi
to znamend, Ze pri pafeni jedince, ktery je
prenaseCem SMA, s jedincem, ktery neni no-
sitelem SMA, se polovina potomstva stava
prenasecCem. Pri pafeni dvou pienasecti bude
50 % potomku rovnéZ prenaseci, 25 % bude
negativnich a 25 % pozitivnich. U prenaSect
(heterozygotll) nedochédzi k Zadnému vidi-
telnému projevu onemocnéni.

Test na vyskyt

Doposud jsou byci na SMA testovani tes-
tem, kterym byl vyvinut v Némecku. Zejmé-
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na posledni dobou je v§ak mnoho lidi k vy-
sledkim tohoto testu velmi skeptickych:
u potomstva bykd, ktefi byli diagnostikovani
jako pozitivni, se totiz nikdy onemocnéni
SMA neprojevilo. Nicméné pouZivané sufi-
Xy (pfipony) za jmény bykt urcuji, zda a ja-
kym zplsobem byl byk na SMA testovan.
Do soucasné doby se otestovani byci rozde-
lovali do ¢tyf skupin:

M - prenasec identifikovany na zéklad€ pro-
jevia SMA u potomstva,

CM - prenasec identifikovany na zdkladé
otestovani SMA potomk v laboratofi,

M* — prenase¢ identifikovany na zakladé
testu DNA se spolehlivosti 90 a vice procent,
*TM — negativni na zékladé testu DNA se
spolehlivosti 90 a vice procent.

Tento systém znaceni byl vytvoren ame-
rickou asociaci chovatelii plemene brown-
-swiss, neni mezinarodné unifikovany a mu-
Ze proto dochazet k riznym odliSnostem
v oznaCovani.

Intenzivni vyzkum poslednich let realizo-
vany na belgické univerzit€¢ v Liege, ktery
byl zaméfen na lepsi pozndni SMA, resp.
BSMA, prinesl svijj vysledek — prof. Geor-
ges a jeho tym v nedavné dobé tspésné iden-
tifikoval mutaci genu, kterd je za BSMA
zodpovédna (BTA24). Aby byla pravdépo-
dobnost rozsifovani této mutace minimalizo-
véna, byl vytvoren markerovy gen, ktery
umoziiuje identifikovat jedince, ktefi jsou
prenaSeci SMA. A jelikoZ v Belgii je cho-
vano jedno z nejproslechténéjSich plemen
skotu viibec — plemeno belgické modrobilé
(BM) — byli byci z insemina¢ni stanice spo-
lecnosti Belgian Blue Group (BBG) timto
testem provéfeni a bylo zjisténo, Ze se one-
mocnéni SMA vyskytuje v odlisné formé
i u tohoto plemene. Oznaceni SMA pro toto
onemocnéni u plemene belgické modrobilé

vSak neni zcela pfesné, zvaZzuje se proto
spiSe pojmenovani congenital muscular dys-
tonia (CMD). Je-li pravda, Ze je tato kon-
krétni mutace specificka pouze pro plemeno
belgické modrobilé (a tudiz odliSna od té,
kterd se vyskytuje u plemene brown-swiss),
pak by pii kiiZeni s jinym plemenem nez
BM nemélo k Zadnym problémiim dochazet.
Tedy kromé plemene brown-swiss. Spatime-li
totiZ BM byka — nositele CMD s kravou ple-
mene brown-swiss, ktera

minaéni davky jsou stédle k dispozici, z nich
bylo 11 pozitivnich: Depute, Farouche, Fer-
nand, Gabin, Milan, Opkapi, Solide, Uni-
cum, Eldorado, Elogieux, Fauve. Mezi pozi-
tivnimi je také v Ceské republice vyuZivany
plemenik Milan 3645 Bocheroule (ZBM
224). Neni vSak potieba podléhat Zadné pa-
nice: do nasi republiky bylo dovezeno pouho-
pouhych 20 inseminacnich déavek tohoto
byka.

Opatieni v Belgii

Z tohoto diivodu bylo v Belgii rozhodnu-
to, Ze inseminacni davky pozitivnich bykad
budou uchovévany oddélené a nebudou na-
déle nabizeny; prodavany budou pouze s vy-
slovnym souhlasem chovatele. Z preventiv-
nich ditvodt budou dale vSichni byci vstupu-
jici na inseminacni stanice testovani a pokud
bude byk nositelem genu, nebude na insemi-
nacni stanici zafazen.

Zbyva jen dodat, Ze na rozdil od vySe
uvedeného znaCeni bykli pomoci sufixi,
které je béZné u plemene brown-swiss, po-
uzivaji Belgicané pro negativni byky zkratku
SMA- a pro nositele SMA+. u
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bude nositelkou SMA,
bude ctvrtina potomstva
nositelem obou variant
SMA (tedy ,brauni*
SMA i, belgické”“ CMD),
étvrtina bude nositelem
H,orauni SMA, Ctvrtina .
,belgické CMD a Ctvr-
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tina bude negativni.
Nicméné i pfi béZném
(ndhodném) ptipafovani
jedincd plemene BM je
Sance na vyskyt symp-
tomi u postizeného te-
lete zhruba v poméru
1:500.

Spole¢nost BBG mar-
kerovym genem otesto-
vala vSechny Zijici byky
z jejich inseminaCnich
stanic, aby diagnostiko-
vala byky — prenaSece
SMA. Z zijicich bykua
bylo celkem sedm pozi-
tivnich — Gaillard, Gor-
ge, Liegeois, Gentle-
men, General, Gaffeur
a Latent. Mimo to bylo
otestovano i vice neZ
200 byka, jejichZ inse-
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