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Monogen autosomal rezessive Defekte beim Pferd

mit bekannter Mutation
Die unten stehende Auflistung basiert auf der Online Datenbank OMIA
(http://omia.angis.org.au) und fasst i.W. die autosomal-rezessiven (auBer Ver-
schlag und MHS) Defekte des Pferdes zusammen, fir welche die kausale Mutation
bekannt ist, d.h. fur die auch ein Gentest existiert. Das heit nicht, dass alle Tests
kommerziell angeboten werden. Aullerdem gibt es zusatzlich indirekte Markertests
for einige Defekte mit unbekannter Mutation. Weitere Infos zu kommerziellen Tests

finden sich z.B. unter:

e Certagen / van Haeringen -
https.//www.certagen.de/DNATests/Tiere/Pferd/tabid/1515/catid/137/language/
de-DE/Default.aspx

¢ Gene Control - http://www.genecontrol.de/erbpferd.html

e Laboklin - https://shop.labogen.com/genuntersuchung-bestellen/pferd/

e LADR - http://www.biofocus.deftier-genetik/pferd/erbkrankheiten

o Animal Genetics US -
http://www.animalgenetics.us/Equine/Genetic_Disease/Index.asp

e und weitere....

Defekt I Symptome [ Rasse(n) ‘ Bemerkungen
Skelettsystem / Wuchs
Atlanto- Missbildung des Hin- | Araber Es gibt verschiedene
occipitale Fusion | terhauptsbeins und Formen, bei manchen ist
1./2. Halswirbels, der Erbgang unklar
fortschreitende Ata-
Wasserkopf Aborte mit Kopfmiss- | Friese
(Hydrocephalus) | bildung
Zwergwuchs Disproportionaler Friese
Zwergwuchs mit
normal groRem Kopf
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Defekt

Symptome

Rasse(n)

Bemerkungen

Skelettatavismus

Vollstandige Ausbil-
dung von Elle und
Wadenbein, dadurch

Shetlandpony

Gangstoérungen
Haut / Hufe
Hereditary eq- | Storung der Kollagen- | vornehmlich Quarter | Weitgehend dhnliches
uine regional synthese, fragile und | Horse Erscheinungsbild von

dermal asthenia
(HERDA), Ehlers-

Danlos-Syndrom

Warmblood
Fragile Foal Syn-
drome (WFFS),
Ehlers-Danlos-
Syndrom Typ VI

leicht verletzbare
Haut

Verschiedene
Warmblutpopulatio-
nen

HERDA und WFFS, St6-
rung der Kollagensynthe-
se ist jedoch jeweils im
Ausfall eines anderen
Enzyms begriindet

Epidermolysis
bullosa {LAMA3)

Blasenbildung der
Haut, schwere Haut-

Epidermolysis
bullosa (LAMC2)

schaden, Ausschuhen

American Saddlebred

Belgisches Kaltblut,
Italienische Kaltblii-
ter, Bretonen, Com-
tois

Weitgehend dhnliches
Erscheinungsbild, Haut-
schwiche ist jedoch je-
weils im Ausfall eines
anderen Strukturproteins
begriindet

Hufwandablé-
sung (hoof wall
separation syn-
drome, HWSS)

Schwere Hufwandab-
I6sung schon bei jun-
gen Tieren

Connemara

Hielt man friiher fiir rein
umweltbedingt

Nervensystem
Cerebelldre Abi-
otrophie

| Absterben von Pur-

kinje-Zellen im Klein-

hirn, fortschreitende
| Koordinationsstérun-
gen

Araber und alle Ras-
sen mit Araberein-
fluss

| Lavender Foal
Syndrome

Aufgehelite Fellfarbe
und schwere neuro-
logische Stérungen

Araber

Letales Weifles-
Fohlen-Syndrom

Homozygote Overos
sind weil} und zeigen

Paints

Heterozygote Tiere (Tra-
ger) zeigen Overo-

eine Lihmung des Scheckung
Dickdarmnerven-
systems

Muskulatur

Glykogen- Gestorte Glykogen- Vornehmlich Quarter

speicher- synthese (fehlende Horse

krankheit IV Molekiil-

(GBED) | verzweigung)
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Defekt Symptome Rasse(n) Bemerkungen
Verschlag, Poly- | Verschlag, induziert Kaltblutrassen, Quar- | Ist nicht vollstandig re-
saccharid- durch Arbeit insb. ter Horse u.a. zessiv, auch Trdger zei-
Speicher- nach ldngeren Pau- gen einen Phinotyp, es
Myopathie sen, Glykongenspei- gibt noch weitere Ver-
(PSSM 1) cher-stérung schlagformen, die nicht

durch diese Mutation
erkldrt werden kdnnen,
Symptome werden durch
das Vorliegen der Muta-
tion fir Maligne Hyper-
thermie (s.u.) erheblich
verschlimmert (kommt
beim Quarter vor)

Maligne Hyper-

Anfélle von Muskel-

Quarter Horse u.a.

nicht rezessiv, i.W. ohne

thermie krampfen und Hyper- ,haturlichen” Phanotyp,
thermie getriggert aber verschlimmert die
durch Narkose Symptome des Ver-
schlags sehr stark
Myotonie Ubererregbare Mus- New Forrest
kulatur, erhohter
Muskeltonus und
Steifigkeit, auch
durch sensorische
Stimuli
Hyperkalidmi- Anfélle von Skelett- Quarter Horse Ist nicht vollstandig re-

sche Periodische
Paralyse (HYPP)

muskelldhmung
durch Defekt von
Natriumkandlen

zessiv, auch Trager zei-
gen einen Phinotyp

Immunsysten; / B

lut

Immundefizienz-
Syndrom

Schwere Abwehr-
schwéche und Ana-
mie

Fell and Dales Pony

Bedrohte Rasse, in der
Vergangenheit gingen bis
zu 10% eines Fohlenjahr-
ganges daran ein

Schwere kombi-
nierte Immunde-
fizienz (SCID)

Sehr schwere Im-
mundefizienz

Araber

Thrombasthenie

Blutgerinnungssto-
rung

Verschiedene

selten
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