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Abstrakt

Wystepowanie chorob o podiozu genetycznym stanowi istotny problem hodowlany pociggajg-
cy za sobgq straty ekonomiczne zwigzane z kosztami krycia i utrzymania Zrebnej klaczy, lecze-
nia i upadkami obcigzonego nimi potomstwa. Miopatia ze spichrzaniem polisacharydow jest
chorobg o podifozu genetycznym dziedziczong w sposob autosomalny dominujgcy, ktorej
przyczyng jest mutacja w genie GYSI1. Celem pracy bylo oszacowanie czestoSci wystepowania
mutacji Arg309His w genie GYSI dla populacji koni zimnokrwistych i huculskich. Materiat
badawczy stanowily cebulki wltosow pobrane od 99 koni huculskich oraz 121 koni zimnokrwi-
stych. Genotypowanie przeprowadzono metodqg PCR-RFLP oraz sekwencjonowaniem Sange-
ra. Wyniki wykazaly obecnos¢ mutacji u koni zimnokrwistych, jak i huculskich zarowno
w uktadzie heterozygotycznym, jak i homozygotycznym pod wzgledem niekorzystnego allelu.

Stowa kluczowe: kon, PCR-RFLP, PSSM1, polysaccharide storage myopathy, przewlekty mie-
Sniochwat porazenny, miopatia ze spichrzaniem polisacharydow

Wstep

Postep cywilizacyjny zwigzany byt z domestykacja zwierzat 1 wykorzystywaniem ich do r6znych celow.
Uzytkowanie koniowatych zwiekszyto mobilnos¢ oraz usprawnito dziatania wojenne, a dodatko-
wo pozyskane surowce byly zrédtem pozywienia dla dwczesnej ludnosci. Ostatnie doniesie-
nia wskazuja, ze wspotczesne konie wywodzg si¢ z populacji pochodzacej z regionu dolne;j
Wotgi i Donu, rozprzestrzenionej w Eurazji okoto 2000 lat przed nasza erg wraz z ekspansja
kultury Sintashta (Librado iin., 2021). Udomowienie koni rozpoczeto rdwniez precyzyjng
ukierunkowang selekcjg, w celu utworzenia réznych wyspecjalizowanych i rdznorodnych
fenotypowo populacji koni, dostosowanych do okreslonego typu uzytkowania. Praktyki ho-
dowlane zwigzane z uzyciem nielicznej grupy ogierow znaczaco zmniejszyly réoznorodnosé
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genetyczng koni. Poczawszy od XVII wieku stosowane praktyki selekcyjne spowodowaty
wzrost odsetka mutacji determinujacych wystgpowanie chordéb genetycznych do okoto 4%
w skali genomu (Orlando i Librado, 2019). Rozwoj technologii sekwencjonowania nastgpne;j
generacji umozliwit poszukiwanie doktadnych lokalizacji w genomie zwigzanych z choroba-
mi dziedzicznymi istotnymi z punktu widzenia hodowli (Finno i in., 2009; Wade i in., 2009).
Nalezy do nich m. in. miopatia ze spichrzaniem polisacharydow (PSSM — ang. polysacchari-
de storage myopathy), po raz pierwszy opisana w 1992 roku przez dr Stephanie Valberg (Val-
berg 1in., 1992). Obserwowana przy tym zespole chorobowym rabdomioliza wysitkowa
obejmuje szereg objawoéw zwigzanych z uszkodzeniem migs$ni poprzecznie prazkowanych, na
co wplywaja zaburzenia metabolizmu i gromadzenia glikogenu. Pierwszy opis PSSM
w podgrupie zwierzat dotknietych rabdomioliza wysitkowa dotyczyt koni pociggowych. Ob-
jawy choroby rozwingty si¢ u nich po powrocie do pracy, co poprzedzato kilka dni odpoczyn-
ku (McCue 1 in., 2008b). Dlatego tez PSSM okreslano mianem choroby poniedziatkowej czy
tez §wiatecznej, poniewaz objawy pojawiaty si¢ po dtuzszym okresie odpoczynku, w czasie
ktorego stosowano diete bogatag w zboza (Valberg i in., 2011).

PSSM typu I dziedziczy si¢ w sposob autosomalny dominujacy. Choroba ta spowodowana
jest mutacja ¢.926G>A (Arg309His), w eksonie 6 genu GYS/ i polega na zamianie argininy (CGT)
na histydyne (CAT). Gen GYSI koduje syntazg glikogenu, umozliwiajaca syntezg glikogenu z cza-
steczek glukozy. Mutacja ta przyczynia si¢ do magazynowania glikogenu odpornego na amyla-
z¢ w mies$niach poprzecznie pragzkowanych. Jego struktura charakteryzuje si¢ znacznie mniej-
szym rozgaltezieniem niz prawidtowo zbudowana czasteczka i przez to staje si¢ on niedostep-
ny dla organizmu (McCue i in., 2008b). PSSM najsilniej dotyka mig$ni okolic posladkowych,
brzucha, plecéw oraz konczyn przednich (Valberg iin., 2011). Wyrdznia si¢ rowniez II typ
PSSM, ktory nie jest zwigzany z mutacja genu GYS/, jednak jego genetyczne uwarunkowanie
nie zostato dotychczas poznane (Valberg 1 in., 2021; Valberg i in., 2023).

Objawy miopatii ze spichrzaniem polisacharydéw charakteryzuja si¢: sztywnoscia
migsni, skurczami, nadmiernym poceniem si¢, zwigkszeniem cze¢stotliwosci oddechow oraz
trudnosciami w poruszaniu si¢. Zdiagnozowano takze podwyzszong aktywno$¢ kinazy kera-
tynowej wsurowicy oraz przy duzym wysitku takze mioglobinuri¢ (Parzyszek
1 Gruszczynska, 2018). Stwierdzono rowniez przypadki PSSM zachodzace bezobjawowo.
Wigkszos$¢ cech choroby ujawnia si¢ u osobnikow w wieku okoto 6 lat. Zazwyczaj napad na-
stepuje po ok. 20 min po wysitku (Valberg i in., 2011).

Diagnostyka choroby opiera si¢ na przeprowadzeniu oceny molekularnej pod katem
mutacji w genie GYS/ oraz na podstawie biopsji migsni i prowadzonych na nich badan histo-
logicznych, ktore umozliwiaja wykrycie obecno$ci glikogenu odpornego na amylaze we-
wnatrz wtokien migsni szkieletowych. Niemniej jednak badania molekularne s3 mniej inwa-
zyjne, nie wymagaja bioptatow i w sposob jednoznaczny wskazujg na mozliwy przebieg mig-
sniochwatu zwigzany z uktadem alleli (Naylor iin., 2012; McCue i in., 2008b). Mimo ze
PSSM nalezy do chorob dziedziczonych w sposéb autosomalny dominujacy, na wystapienie
objawéw chorobowych duzy wptyw maja czynniki zewnetrzne, takie jak odpowiednia dieta
czy ¢wiczenia (Valberg, 2018).

Do tej pory brakuje danych literaturowych dotyczacych czestosci wystepowania muta-
cji genu GYSI u koni huculskich. Natomiast dane dotyczace czestosci wystepowania mutacji
u koni zimnokrwistych umozliwig poszerzenie wiedzy na temat PSSMI1. Dlatego celem pre-
zentowanych badan jest oszacowanie frekwencji zmutowanego allelu genu GYS! w populacji
koni zimnokrwistych 1 huculskich.
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Material i metody

Material doswiadczalny i izolacja DNA

Materiat do badan pochodzit od cebulek wtosowych koni, ktére zebrane zostaty w banku ma-
terialu biologicznego Instytutu Zootechniki w Zakltadzie Biologii Molekularnej Zwierzat
w Balicach. Materiat pozyskano od koni rasy huculskiej pochodzacych z 4 stadnin oraz rasy
polski kon zimnokrwisty (pkz) ze stadniny panstwowej jak 1 od hodowcoéw prywatnych z re-
jonu Podkarpacia i Matopolski. Izolacje DNA przeprowadzono z cebulek wlosowych, od 99
koni huculskich oraz 121 polskich koni zimnokrwistych, przy uzyciu komercyjnego zestawu
do ekstrakcji DNA Sherlock AX (A&ABiotechnology). Probki DNA przechowywano
w temperaturze + 4°C do czasu przeprowadzenia biezacych analiz.

Genotypowanie mutacji w genie GYS/

Wyizolowane DNA wykorzystano do genotypowania mutacji rs1150416011 przy uzyciu me-
tody PCR-RFLP (ang. polymerase chain reaction — restriction fragments length poly-
morphism). Startery dla badanego fragmentu genu GYSI (F: 5' AGTGAAACATGGGAC-
CTTCTCC, R: 5' CTTAAACGGGGATCTCCTGCA) zostaly dobrane przy uzyciu ogélnodo-
stepnego programu Primer3Plus (3.3.0) (Untergasser i in., 2012).

Procedure PCR przeprowadzono zgodnie z protokotem przy pomocy AmpliTaq
Gold™ 360 Master Mix (Thermo Fisher Scientific, Waltham, MA, USA). Zastosowano tem-
peratur¢ annealingu 57°C.

Endonukleazag dobrano przy uzyciu programu NebCutter. W amplifikowanym frag-
mencie HpyCH4V rozpoznaje fragment TGCA ipowoduje przecigcie sekwencii,
co prowadzi do uzyskania dwoch wzoréw prazkowych: G — 202 1 80 pz oraz A — 148, 80, 54,
1 19 pz. Przeprowadzono trawienie przez 8 h w temperaturze 37°C. Nastegpnie strawione przy
uzyciu endonukleazy uzyskane fragmenty materialu genetycznego rozdzielono elektrofore-
tycznie w 5% zelu agarozowym (Bioshop Canada Ltd.).

W celu potwierdzenia wystepowania mutacji ¢.926G>A amplikony pochodzace od 72
losowo wybranych osobnikoéw zostaly poddane sekwencjonowaniu Sangera przy uzyciu
BigDye™ Terminator v3.1 Cycle (Thermo Fisher Scientific) isekwenatora kapilarnego
3500XL (Applied Biosystems, Foster,CA, USA; Thermo Fisher Scientific). Nastepnie obli-
czono procentowy udzial wystepowania poszczegodlnych alleli genu GYS/ dla analizowanej
populacji koni przy uzyciu programu Excel (Microsoft Office).

Wyniki

Sekwencjonowanie Sangera przeprowadzone dla 72 losowo wybranych osobnikéw potwier-
dzito obecno$¢ mutacji ¢.926G>A. Genotypowano tacznie 220 osobnikéw koni huculskich
1 koni zimnokrwistych. Wyniki badan wykazaty obecno$¢ zmutowanego allelu A w obu anali-
zowanych populacjach koni. Frekwencja wystgpowania koni homozygotycznych AA w obu
populacjach wynosi 0,07, homozygot GG 0,56, natomiast heterozygot AG 0,37. Liczba hete-
rozygot stanowi 36,82% obu populacji, homozygot AA 6,82%, a homozygot GG 56,36% (tab.
1).Frekwencja wystepowania allelu A wynosi 0,25, natomiast allelu G 0,75 (tab. 2).

Dla koni huculskich (n=99) wykazano 36 heterozygot, co stanowi 36,36% wszystkich
koni tej rasy, 55 osobnikow o genotypie GG, co stanowi 56,56% badanej populacji oraz 8
osobnikdw posiadajacych genotyp AA, co stanowi odpowiednio 8,08% badanej populacji
(tab. 1). Natomiast frekwencja wystgpowania homozygot AA wynosi 0,08, homozygot rece-
sywnych 0,57, a heterozygot 0,36. Frekwencja allelu A wynosi 0,26, natomiast allelu G réwna
jest 0,74 (tab. 2).
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Przeprowadzone analizy wykazaly roéwniez obecno$¢ zmutowanego allelu
A w populacji koni zimnokrwistych (n=121). Liczba zidentyfikowanych heterozygot wynosita
45, co stanowito 37,2% wszystkich badanych koni tej rasy. Co ciekawe, 5,8% koni posiadato
genotyp AA wykazujacy obecno$¢ obu alleli zwigzanych z PSSM1. W populacji koni zimno-
krwistych wystapito 69 osobnikéw o genotypie GG, co stanowi 57% badanej populacji (tab.
1). W sumie frekwencja allelu A wyniosta 0,24, natomiast allelu G 0,76 (tab. 2). Wyniki ba-
dan potwierdzity zgodno$¢ uzyskanych danych z rownowaga Hardy’ego-Weinberga zarowno
dla populacji koni huculskich (0,07+0,38+0,55=1), zimnokrwistych (0,06+ 0,36+ 0,58=1), jak
I tacznie obu analizowanych populacji (0,06+0,38+0,56=1) (tab. 2).

Tabela 1. Frekwencje genotypéw w badanych populacji koni huculskich i zimnokrwistych
Table 1. Genotype frequencies in the studied populations of Hucul and cold-blooded horses

Genotyp Konie huculskie Konie zimnokrwiste Lacznie konie
Genotype Hucul horses Cold-blooded horses huculskie i zimnokrwiste
Total Hucul and cold-blooded
horses
n % n % n %
homozygoty dominujace 8 8,08 7 5,8 15 6,82
dominant homozygotes
heterozygoty 36 36,36 45 37,2 81 36,82
heterozygotes
homozygoty recesywne 55 56,56 69 57 124 56,36

recessive homozygotes

Tabela 2. Frekwencje genéw w badanych populacji koni huculskich i zimnokrwistych
Table 2. Gene frequencies in the studied populations of Hucul and cold-blooded horses

Gen Konie huculskie Konie zimnokrwiste Lacznie konie
Gene Hucul horses Cold-blooded horses huculskie i zimnokrwiste
Total Hucul and cold-blooded horses
Frekwencja allelu A 0,26 0,24 0,25
Allele A frequency
Frekwencja allelu G 0,74 0,76 0,75
Allele G frequency
Réwnowaga Hardy’ego- 0,07+0,38+0,55=1 0,06+ 0,36+ 0,58=1 0,06+0,38+0,56=1
Weinberga Hardy-

Weinberg equilibrium

Omowienie wynikow

Miopatia ze spichrzaniem polisacharydow nalezy do choréb dziedziczonych
w sposOb autosomalny dominujacy, za$ jej gldwna przyczyng jest wystepowanie mutacji
Arg309His w genie GYSI. Celem prezentowanej pracy bylo okreslenie czgstotliwosci wyste-
powania mutacji w populacji polskich koni zimnokrwistych 1 huculskich. Poznanie czestosci
wystepowania mutacji dla tych populacji jest cenng informacja dla hodowcow
w zakresie monitorowania zdrowia 1 uzytkowosci koni.

Mutacja w genie GYSI odpowiadajaca za wystagpienie PSSM1 zostata jak dotad opisa-
na u 30 ras koni i charakteryzowala si¢ r6zng czgstotliwoscig wystepowania. Dla populacji
koni belgijskich, nalezacych do grupy koni zimnokrwistych, frekwencja wystepowania allelu
A wynosita 0,242 dla 149 przebadanych osobnikow (McCue i in., 2010). Wysoka frekwencje
zmutowanego allelu A genu GYS/ wynoszaca 0,346 stwierdzono roéwniez
u poinocnoamerykanskich zimnokrwistych koni perszeron (McCue 1iin., 2010). Frekwencja
wystepowania allelu A dla zimnokrwistych koni belgijskich jest warto$cia odpowiadajaca
wynikom uzyskanym w badaniach wtasnych, gdzie frekwencja wystepowania allelu A dla
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koni zimnokrwistych wynosi 0,24. Natomiast frekwencja zmutowanego allelu A koni persze-
ron jest wyzsza w porownaniu do frekwencji uzyskanej dla koni zimnokrwistych przedsta-
wionych w prezentowanej pracy i wynoszacej 0,24.

Frekwencja wystepowania zmutowanego allelu A genu GYS/ oraz homozygotyczno$¢
pod wzgledem tej mutacji jest powszechna u pétnocnoamerykanskich koni pociggowych oraz
niemieckich koni zimnokrwistych, co jest zbiezne z wynikami uzyskanymi w prezentowane;j
pracy, ktore wskazujag na wystepowanie frekwencji wynoszacej 0,24 zmutowanego allelu
u polskich koni zimnokrwistych. Mutacji GYSI nie stwierdzono natomiast u koni petnej krwi
angielskiej, kucow walijskich oraz u norweskich fiordow (McCue i in., 2010).

W innej pracy stwierdzono obecnos¢ 11% osobnikow homozygotycznych pod wzgle-
dem mutacji GYS1 dotknigtych PSSM u koni rasy perszeron oraz koni belgijskich (McCue
11n., 2008a). Zaobserwowano réwniez udziat europejskich koni w typie pociggowym posiada-
jacych mutacje w genie GYS1, ktory wynosit 62% dla 403 zgenotypowanych koni (Baird i in.,
2010). W prezentowanej pracy dla badanej populacji koni huculskich (n=99) stwierdzono
obecnosé: 36,36% heterozygot oraz 8,08% homozygot dominujacych, natomiast dla koni
zimnokrwistych (n=121): 37,2% heterozygot oraz 5,8% homozygot dominujacych.

Szacuje si¢, ze mutacja allelu genu GYS/ Arg309His powstata okoto 1200-1500 lat
temu. Sugeruje to, ze dawniej byta ona preferowana podczas doboru naturalnego oraz ko-
rzystna dla zwierzat odzywiajacych si¢ nieregularnie izyjacych w trudnych warunkach
(McCue i 1in., 2008b). Uwaza sie, ze stare rasy pociggowe posiadaja wysoki odsetek mutacji
w genie GYSI. Moze to wynikaé z selekcji prowadzonej przez hodowcéw po drugiej wojnie
Swiatowej. Mutacja ta byta korzystna u osobnikdw ciezko pracujacych i1 spozywajacych po-
karmy ubogie w cukry. Dlatego tez w wyniku tzw. zjawiska waskiego gardta mutacja GYS/
wystepuje z wysoka frekwencja u tych koni (McCue i in., 2008a).

W prezentowanej pracy po raz pierwszy podjeto si¢ analizy mutacji genu GYS/ u koni
huculskich. Czestotliwos¢ wystepowania zmutowanego allelu A u koni tej rasy wynosi 26%,
co stanowi wyzszg warto$¢ w porownaniu do polskich koni zimnokrwistych, ktorg oszacowa-
no na 24%. Konie huculskie wywodza si¢ z Huculszczyzny i sg potomkami wielu ras koni,
m.in. tatarskich czy tureckich. Bytowaly one w surowych mroznych warunkach ubogich
w pozywienie. Wraz ze zwigkszeniem zainteresowania tg rasg w potowie XIX wieku pojawita
si¢ ich ukierunkowana hodowla (Bordzot 1 Jackowski, 2008). Zwierzeta miaty staty dostep do
pozywienia oraz zyly w stabilnych warunkach. Prawdopodobnie mogla wowczas nastapié
niekorzystna zmiana sprzyjajaca wystapieniu objawow chorobowych PSSM, ktore dawniej
pomagaly ich przodkom przetrwac. Stwierdzono, ze stosowanie diety wysokotluszczowej
o niskiej zawartosci skrobi u koni heterozygotycznych pod wzgledem mutacji genu GYS/
przyczynia si¢ do zwigkszenia tolerancji koni na wysilek fizyczny i zmniejszenie objawow
chorobowych PSSM (Ribeiro i in., 2004). W poréwnaniu do polskich koni zimnokrwistych,
u ktorych wystepuje 37,2% nosicieli mutacji, ukoni huculskich ich frekwencja wynosi
36,36%. Sa to zblizone warto$ci, ktore moga wskazywa¢ na podobienstwo w wystepowaniu
u tych ras liczby osobnikow heterozygotycznych.

Inne badania wykazaty obecnos¢ 22,8% heterozygot oraz 1,2% homozygot dominuja-
cych na 167 genotypowanych koni rasy quarter horse (McCue 1 in., 2008a). Uwaza si¢, ze ok
6—12% koni rasy quarter horse zyjacych w Stanach Zjednoczonych jest dotknietych zespotem
PSSM (McCue 1 Valberg, 2007). Prowadzono rowniez badania na koniach rasy norman cob,
ktore byty potomkami 10 ogieréw zatozycieli i nie przekroczyly sibdmego pokolenia. Stwier-
dzono, ze na 52 badanych osobnikow wystapito 19 koni dotknigtych PSSM. Autorzy wskazu-
ja na prawdopodobienstwo wystapienia mutacji GYS/ u ogierow zalozycieli, ktorzy przekaza-
li ja potomstwu (Herszberg 1in., 2009). Ukierunkowana i niezwykle intensywna hodowla
zarowno koni quarter horse, jak i norman cob sprzyjata wystgpieniu choroby. Moze by¢ to
zjawisko podobne do tego, ktore zaszto u koni huculskich. Intensywnie prowadzona hodowla
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mogta przyczyni¢ si¢ do powielenia niepozadanej mutacji wywolujacej PSSM1. Ponadto
w badaniach przedstawionych w pracy McCoy i in. (2014) z zastosowaniem analizy rozsze-
rzonej homozygotycznosci haplotypow (ang. Extended Haplotype Homozygosity, EHH) wy-
kazano, ze allel G typu dzikiego posiada otaczajace go haplotypy o wigkszej roznorodnosci
niz allel A posiadajacy znacznie wydluzony haplotyp podstawowy. Rdzenie haplotypow
o wysokiej wartosci EHH 1 wysokiej czgstosci w populacji wskazujg mutacje, ktorych cze-
stos¢ w populacjach wzrasta szybciej pod wpltywem selekcji. Oznacza to, ze zmiany
w haplotypach nie wynikajg wylacznie z procesow demograficznych, lecz wptyw na nie ma
rowniez sposob prowadzenia selekcji w hodowlach koni belgijskich i quarter horse (McCoy
iin., 2014).

Na podstawie badan prowadzonych na koniach quarter horse wykazano, ze na nasile-
nie objawow PSSM ma rowniez wplyw mutacja w obrebie receptora ryanodyny RYRI
Arg2454 w eksonie 46. Zas obecno$¢ w genomie mutacji zarowno w genie GYSI, jak i RYRI
przyczynia si¢ do wystapienia ciezszych objawow klinicznych PSSM (McCue 1 in., 2009).
Inne badania wykazaty, ze wptyw na cz¢stos¢ wystepowania mutacji GYS/ majg roOwniez ta-
kie czynniki jak strategie kojarzenia koni, czy chow wsobny, polegajacy na dopuszczaniu do
rozrodu osobnikow spokrewnionych. Natomiast na podstawie badan przeprowadzonych
na koniach austrian noriker stwierdzono, ze najwigkszy procent osobnikow posiadajacych
dwa warianty mutacji w genie GYSI wystepowal u koni masci kasztanowatej, ktory stanowit
54% u klaczy 1 62% u ogierow (Druml i in., 2017). Przytoczone badania wskazuja na wystg-
powanie wielu czynnikow determinujacych mutacje genu GYS/ oraz wystgpienie objawow
chorobowych PSSM. Dlatego tez nalezy bra¢ pod uwage wiele czynnikdéw mogacych mie¢
wplyw na wystgpienie wysokiej frekwencji zmutowanego genu GYSI w przedstawionych
populacjach koni zimnokrwistych i huculskich.

Co ciekawe, badania wykazaly, ze wystepuja istotne rdznice w nasileniu objawow
PSSM pomiegdzy heterozygotami i homozygotami pod wzgledem mutacji genu GYS/. Stwier-
dzono, ze uhomozygot dominujacych wystepuje wyzszy stopien podskorne; wakuolizacji
1 wyzsza zawarto$¢ polisacharydéw odpornych na amylaze w migéniach szkieletowych,
w porownaniu z osobnikami heterozygotycznymi. Wskazuje to na istotno$¢ prowadzenia ba-
dan genetycznych chorych osobnikéw w celu dobrania odpowiedniej terapii (Naylor i in.,
2012).

Wyniki uzyskane w prezentowanej pracy wskazuja na wysoki odsetek osobnikoéw po-
siadajagcych zmutowany allel genu GYS!/ zaréwno u polskich koni zimnokrwistych, jak
1 huculskich. Przytoczone prace sygnalizuja znaczacy wplyw intensywnie prowadzonej ho-
dowli, chowu wsobnego na wystgpienie mutacji genu GYS/ oraz sposobu odzywiania, jak
1 czynnikoéw srodowiskowych na stopien wystgpowania objawdéw chorobowych PSSM u koni.
Badania genetyczne sg bardzo waznym elementem umozliwiajacym podjecie odpowiedniej
terapii 1 umozliwiaja monitorowanie zmian zachodzacych w obrebie ras.
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FREQUENCY ANALYSIS OF ARG309HIS MUTATION IN THE GYS1 GENE IN
COLD-BLOODED AND HUCUL HORSE POPULATIONS

Monika Komorowska, Jakub Zipper, Adrianna Musial, Bogustawa Dlugosz,
Katarzyna Olczak, Aleksandra Blaszczak, Monika Stefaniuk-Szmukier,
Katarzyna Ropka-Molik

SUMMARY

The incidence of genetically based diseases is a major breeding problem involving economic
losses due to the costs of mating and keeping in-foal mares, the treatment and the mortality of
the offspring affected. Polysaccharide storage myopathy is a hereditary (autosomal dominant)
disease caused by a mutation in the GYS1 gene. The aim of this study was to estimate the
prevalence of the Arg309His mutation in the GYS1 gene for cold-blooded and Hucul horse
populations. The study material consisted of hair roots collected from 99 Hucul horses and
121 cold-blooded horses. Genotyping was performed by PCR-RFLP and Sanger sequencing.
The results showed the presence of mutations in both cold-blooded and Hucul horses, both
heterozygous and homozygous for the unfavourable allele.

Keywords: horse, PCR-RFLP, PSSM1, polysaccharide storage myopathy



