
Choroby genetyczne koni stanowią istotny problem 
dla hodowców i  szerokie zagadnienie z punktu 

widzenia aktualnych strategii hodowlanych. Podło-
że molekularne najczęściej związane jest z mutacja-
mi regionów kodujących lub regulatorowych genów, 
odgrywających istotną rolę w funkcjonowaniu orga-
nizmu. Mutacje w regionach kodujących z reguły po-
wodują powstawanie niefunkcjonalnego białka, nato-
miast lokalizacja zmiany w sekwencji regulatorowej 
genu może uniemożliwić przyłączanie czynników 
transkrypcyjnych, powodując zahamowanie trans-
krypcji i w rezultacie brak syntezy białka. Szczególną 
trudność stanowią choroby dziedziczone w trybie au-
tosomalno-recesywnym, gdzie zwierzęta posiadające 
zmutowany allel recesywny mogą nie wykazywać ob-
jawów fenotypowych, co utrudnia wczesne rozpozna-
nie choroby u ich potomstwa, a tym samym wczesne 
podjęcie odpowiedniego leczenia. Potomstwo zwierząt 
będących nosicielami choroby dziedziczonej w spo-
sób autosomalny z prawdopodobieństwem 50% bę-
dzie również nosicielem zmutowanego genu, a w 25% 
będzie dotknięte chorobą. W przypadku gdy tylko je-
den z rodziców jest nosicielem, prawdopodobieństwo 
przekazania zmutowanego allelu potomstwu wynosi 
25%. Częstą procedurą wśród hodowców koni jest sze-
rokie stosowanie dawek nasienia ogiera o pożądanych 
cechach fenotypowych. Jeśli ogier odziedziczył rece-
sywną mutację genetyczną, stosowanie jego nasie-
nia może prowadzić do rozprzestrzeniania się zmia-
ny w hodowli.

Choroby dziedziczne u koni stanowią złożony prob
lem ze względu na dużą wartość hodowlaną tych zwie-
rząt. Do jednych z dotkliwszych, nadal nieuleczalnych, 
chorób należą: hiperkaliemiczne porażenie okresowe 
(hyperkalemic periodic paralysis – HYPP), przewlekły 
mięśniochwat porażenny (polysaccharide storage my-
opathy – PSSM) oraz zespół abiotrofii móżdżku (cere-
bellar abiotrophy – CA; 1, 2, 3).

Hiperkaliemiczne porażenie okresowe (HYPP)

Jest ono jedną z częściej występujących chorób ukła-
du mięśniowego u koni. Choroba objawia się znacznym 
osłabieniem, niekontrolowanymi drżeniami i skurcza-
mi mięśni oraz arytmią serca.

Hiperkaliemiczne porażenie okresowe dziedziczy 
się w  trybie autosomalno-dominującym, co ozna-
cza że wystarczy jeden allel z mutacją, aby osobnik 
mógł wykazywać objawy choroby. Dotychczas prze-
prowadzone badania dowodzą, że mutacją sprawczą 
dla HYPP u koni jest zmiana c.4248C>G, zlokalizowa-
na w 23. eksonie genu SCN4A (sodium voltage-gated 
channel alpha subunit 4 gene). Gen zlokalizowany jest 
u koni w chromosomie 11 (ECA 11), a jego długość wy-
nosi 27700 pz. SCN4A koduje podjednostkę alfa kanału 
sodowego mięśni szkieletowych o długości 1834 ami-
nokwasów (m. cz. 207487 Da). Wskutek opisanej zmia-
ny w produkcie białkowym w miejscu fenyloalaniny 
w pozycji 1416 występuje leucyna (p.Phe1416Leu), co 
zmienia strukturę przestrzenną kanału. Zaburza to 
przywracanie potencjału spoczynkowego błony po jej 
początkowej depolaryzacji, przez czasową utratę zdol-
ności przenoszenia jonów przez pompę sodowo-potaso-
wą. W takiej sytuacji poziom jonów sodu w komórkach 
wzrasta, a poziom jonów potasu we krwi przyjmuje 
chwilowo krytycznie wysoki poziom. Następuje ciągła 
depolaryzacja miocytów przez ich nadpobudliwość, co 
prowadzi do nadmiernych skurczów i drżenia mięś-
ni, a także przejściowych ataków porażenia. Dysfunk-
cja kanału może objawiać się samoistnie lub może być 
wywoływana przez dodatkowe czynniki zewnętrzne, 
takie jak zakończenie intensywnego wysiłku (1, 4, 5, 
6). Schemat lokalizacji genu SCN4A i omawianej zmia-
ny został przedstawiony na rycinie 1.

U heterozygot stwierdzono łagodniejszy przebieg 
HYPP. Natomiast homozygoty często przejawiają obja-
wy już w ciągu kilku dni po urodzeniu. Wśród nich od-
notowano również większą śmiertelność (1, 7). Obecnie 
opieka weterynaryjna zwierząt z HYPP polega przede 
wszystkim na podawaniu leków poprawiających wydol-
ność oddechową. Stosowane są także substancje wspo-
magające wydalanie potasu (np. z moczem) i uwal-
nianie insuliny, co wiąże się również z odpowiednio 
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zmodyfikowaną dietą, m.in. ubogą w potas. Jak dotąd 
choroba jest nieuleczalna, ale szybkie wprowadzenie 
nadzoru lekarskiego może znacznie zmniejszyć jej do-
tkliwość. HYPP często jest niemożliwe do zdiagnozo-
wania na podstawie obserwacji zwierzęcia, m.in. ze 
względu na zróżnicowaną intensywność i  czas po-
jawiania się objawów. W takich przypadkach istotną 
rolę odgrywa wczesna diagnostyka zwierząt, umoż-
liwiająca szybkie wprowadzenie odpowiedniej opieki 
weterynaryjnej. Istnieje możliwość zastosowania te-
stów klinicznych, takich jak pomiar stężenia potasu 
w osoczu podczas ataku, badanie elektromiograficz-
ne (pomiar potencjału błony komórkowej) czy próba 
wywołania ataku z użyciem chlorku potasu (z reguły 
niestosowana). Niewątpliwie najskuteczniejszą meto-
dę diagnostyczną stanowią testy genetyczne na obec-
ność mutacji w genie SCN4A (2).

Choroba może ujawniać się na różnym etapie życia 
zwierząt. Objawy występują przejściowo, a ich dotkli-
wość może wahać się od ledwie zauważalnych dole-
gliwości, przez częste i silne ataki osłabienia mięśni, 
aż do śmierci. Choroba często wiąże się z niewydolno-
ścią oddechową (1).

Badania pokazały, że wysoką częstotliwość wystę-
powania HYPP obserwuje się u koni biorących udział 
w zawodach halterowych (quarter horse, paint horse, 
appaloosa oraz inne). Pierwszym nosicielem choroby 
był ogier rasy american quarter horse, który przekazał 
ją licznemu potomstwu. Rasa ta jest pożądana w kon-
kurencji halter ze względu na duży wzrost masy mięś
niowej, lecz wykazuje zauważalnie większą częstotli-
wość do występowania hiperkaliemicznego porażenia 
okresowego. Stąd powiązanie tego fenotypu z muta-
cją sprawczą dla HYPP. Przyniosło to w ostatnich la-
tach zmiany w klasyfikacji koni do zawodów, a także 
w przepisach dotyczących rejestracji koni z HYPP, i wy-
nikało z dążenia do wyeliminowania tej choroby (2).

Przewlekły mięśniochwat porażenny (PSSM)

Choroba należy do chorób genetycznych układu mięś
niowego. PSSM objawia się upośledzonym metaboli-
zmem glikogenu – polisacharydu, który stanowi głów-
ny materiał zapasowy w komórkach zwierzęcych i jest 
ważnym źródłem energii dla komórek mięśniowych, 
gdzie stanowi 0,7% ich masy. Chorobę cechuje nad-
mierne odkładanie polisacharydów w mięśniach, co 
prowadzi do ich uszkodzenia i niewydolności rucho-
wej. Skutkiem tego są często obserwowane, niekon-
trolowane, szybkie skurcze włókien mięśniowych, jak 
również sztywnienie mięśni. Obserwuje się także na-
przemienne kulawizny oraz wyciąganie tylnych koń-
czyn. Wraz z rozwojem PSSM może następować roz-
pad tkanki mięśniowej poprzecznie prążkowanej, co 
skutkuje pojawieniem się we krwi wolnej mioglobi-
ny. Konsekwencją tego jest ostra niewydolność nerek. 
Zwierzę może również wykazywać zmienioną aktyw-
ność enzymów mięśniowych, takich jak kinaza kreaty-
nowa, której wzrost aktywności we krwi może świad-
czyć o uszkodzeniu tkanki mięśniowej. W najcięższych 
przypadkach choroby może dochodzić do całkowite-
go obezwładnienia zwierzęcia. Objawy kliniczne PSSM 
mogą być zróżnicowane i pojawiają się zwykle w wieku 

2–3 lat. Częstsze występowanie choroby odnotowane 
zostało wśród rasy quarter horse i spokrewnionych – 
koni gorącokrwistych i pociągowych, jak również ich 
krzyżówek (8, 9).

PSSM dziedziczy się jako cecha autosomalna domi-
nująca. Podłoże molekularne związane jest z mutacją 
c.926G>A w 6. eksonie genu GYS1 (glycogen syntha-
se 1 gene), który znajduje się w 10. chromosomie ko-
nia (ECA 10; ryc. 2). GYS1 liczy 13314 pz i koduje synta-
zę glikogenu – białko enzymatyczne o długości 737 aa 
(m. cz. 83896 Da). Wystąpienie mutacji powoduje zmianę 
w łańcuchu aminokwasowym tego enzymu – zamiast 
argininy w pozycji 309 występuje wówczas histydyna 
(p.Arg309His). Zmiana konformacyjna białka powo-
duje jego ciągłą aktywność enzymatyczną, co skutkuje 
rozregulowaniem syntezy glikogenu, którego poziom 
w mięśniach szkieletowych wzrasta 1,5–2 razy w sto-
sunku do prawidłowego stężenia (1, 5, 6, 9).

Dotychczas nie opracowano skutecznego leczenia 
PSSM, jednak odpowiednia opieka weterynaryjna może 
w znacznym stopniu ograniczyć występujące objawy. 
Duże znaczenie odgrywa zmodyfikowana dieta, któ-
ra powinna zawierać mniejszą ilość rozpuszczalnych 
węglowodanów i jednocześnie zwiększoną ilość tłusz-
czu jako alternatywnego źródła energii.

Fundamentalną rolę w walce z PSSM odgrywają tak-
że regularne ćwiczenia, które zmniejszają sztywność 
mięśni. Niestety nawet w przypadku kontrolowania 
tych czynników zmienność fenotypowa PSSM jest duża. 
Ataki choroby mogą być w znacznym stopniu niwelo-
wane również przez odpoczynek i środki uspokajające.

Zaobserwowano, że cięższa postać PSSM wystę-
puje u koni mających jednocześnie opisaną muta-
cję w obrębie genu GYS1, jak również mutację w genie 
RYR1. Diagnostyka PSSM może obejmować obserwa-
cję wytrącania się polisacharydów opornych na amy-
lazę w tkance biopsyjnej mięśnia, jak i kontrolowane 

Ryc. 1. Schemat przedstawiający lokalizację genu SCN4A oraz zmiany c.4248C>G. 
Przerywane linie pomiędzy eksonami odwzorowują introny. Opracowanie własne 
na podstawie bazy Ensembl oraz Wojtulewicz, Gruszczyńska i Siewruk, 2011

Ryc. 2. Schemat przedstawiający lokalizację genu GYS1 oraz miejsce zmiany c.926G>A. 
Przerywane linie pomiędzy eksonami odwzorowują introny. Opracowanie własne 
na podstawie bazy Ensembl oraz Mccue i wsp. 2009
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badania wysiłkowe. Jednakże zdecydowanie większą 
wiarygodnością cechują się testy genetyczne obejmu-
jące analizę mutacji genu GYS1 (1, 9).

Zespół abiotrofii móżdżku (CA)

Choroba należy do grupy neurodegeneracyjnych cho-
rób dziedzicznych. Abiotrofia móżdżku jest jedną z naj-
częściej obserwowanych chorób zwyrodnieniowych 
u zwierząt domowych. Z histopatologicznego punk-
tu widzenia CA objawia się wyrodnieniem komórek 
Purkinjego w móżdżku. Objawy obejmują m.in. drże-
nie głowy, zaburzenia równowagi i brak reakcji na za-
grożenie. W wyniku uszkodzeń struktury móżdżku 
następuje upośledzenie ruchu motorycznego, często 
w postaci zróżnicowanych stopni ataksji i nieskoordy-
nowanych ruchów. Zmiany pojawiają się zaraz po uro-
dzeniu. Postępujący zanik wywołuje objawy kliniczne 
w okresie od 6. tygodnia do 4. miesiąca życia zwierzę-
cia. Abiotrofia móżdżku występuje powszechnie u wie-
lu gatunków zwierząt (psów, owiec, bydła, koni), wy-
kazując pewne różnice w etiologii. W odniesieniu do 
koni zaburzenie dotyka najczęściej koni czystej krwi 
arabskiej (3, 10).

CA dziedziczona jest jako cecha autosomalna re-
cesywna. Podłoże molekularne powiązano z mutacją 
c.284G>A w eksonie 4. genu TOE1 (target of EGR1 pro-
tein 1 gene), który koduje deadenylazę mRNA i zlokali-
zowany jest w 2. chromosomie konia (ECA 2). Długość 
genu jest równa 3498 pz, a jego produkt białkowy (TOE1) 
składa się z 509 aminokwasów (masa cz. 56645 Da). 
Białko to bierze udział w regulacji cyklu komórkowego, 
wpływając na ekspresję TGFβ, p21 i p53. Wskutek mu-
tacji w białku TOE1 dochodzi do zmiany aminokwasu 
argininy na histydynę w pozycji 95 (p.Arg95His). Po-
mimo że aminokwasy mają podobny charakter che-
miczny, zmiana ma miejsce w wysoko konserwatyw-
nym regionie genu, co może tłumaczyć jej wpływ na 
funkcjonalność białka. Ponadto regiony transkrypcyj-
ne genu TOE1 leżą w pobliżu promotora genu MUTYH 
(pozycja antysensowna w stosunku do TOE1). Muta-
cja powiązana z CA znajduje się w sąsiedztwie miej-
sca wiązania czynnika transkrypcyjnego dla genu 
MUTYH – GATA2. Analiza qPCR materiału wyekstra-
howanego z móżdżku koni dotkniętych CA wykazywa-
ła obniżoną ekspresję MUTYH, w porównaniu ze zdro-
wymi końmi. Patogeneza molekularna choroby może 
być zatem związana z utratą funkcjonalności białka 
TOE1 lub negatywną regulacją genu MUTYH, pośred-
nio wpływając na wiązanie czynnika GATA2 (5, 6, 11, 

12). Schemat analizowanego genu, jak i miejsce zmia-
ny zostało przedstawione na rycinie 3.

Zarówno czas wystąpienia, jak i przebieg choroby 
nie są jednorodne we wszystkich przypadkach. Konie, 
będące homozygotami recesywnymi, charakteryzuje 
stałe drżenie głowy oraz wyższy stopień ataksji. Mimo 
że CA nie jest chorobą śmiertelną, jednostki o wysokim 
stopniu zaawansowania choroby najczęściej poddawa-
ne są eutanazji. Brak koordynacji ruchów jest uciążliwy 
dla zwierząt i stanowi niebezpieczeństwo dla hodow-
ców. Jednoznaczne postawienie diagnozy CA stanowi 
duże wyzwanie ze względu na podobieństwo do in-
nych schorzeń układu nerwowego. Ostateczne rozpo-
znanie uzyskuje się poprzez pośmiertne badanie hi-
stopatologiczne zwierząt. Ze względu na dziedziczną 
naturę choroby oraz niejednoznaczność objawową, te-
sty genetyczne mogłyby przyczynić się do usprawnie-
nia prawidłowej diagnozy CA (3, 11).

Podsumowanie

Choroby genetyczne zwierząt stanowią duży problem 
dla hodowców. Fakt, że w znacznej przewadze są one 
warunkowane allelami recesywnymi, wpływa na roz-
przestrzenianie się tych chorób w hodowli. Ponadto no-
sicielami mutacji są często osobniki o wysokiej war-
tości hodowlanej – prezentujące cechy produkcyjne, 
pożądane w obrębie danego gatunku i kierunku użyt-
kowania, wykorzystywane masowo do rozrodu.

Dokładne poznanie podłoża molekularnego chorób 
genetycznych umożliwia opracowanie testów opartych 
na badaniu DNA, identyfikujących genotypy poszcze-
gólnych osobników. Stanowią one doskonałe uzupeł-
nienie badań weterynaryjnych, a w przypadku hete-
rogennych objawów, uniemożliwiających rozpoznanie 
choroby, są jedynym skutecznym narzędziem dia-
gnostycznym. Występowanie chorób dziedziczonych 
w sposób autosomalno-recesywny stanowi szczegól-
ne utrudnienie dla hodowców ze względu na ryzyko 
rozprzestrzenienia się mutacji poprzez nosicielstwo 
w określonych liniach hodowlanych, co znacznie obniża 
ich wartość hodowlaną. Kontrola kojarzeń za pomocą 
identyfikacji mutacji w DNA daje możliwość eliminacji 
choroby z linii hodowlanych. Diagnostyka genetycz-
na jest również kluczowa w przypadku chorób dzie-
dziczonych w sposób dominujący, charakteryzujących 
się niespecyficznymi i heterogennymi objawami, gdzie 
zwierzę może nie wykazywać wyraźnych objawów na-
wet przez całe życie. Testy genetyczne stanowią obec-
nie najskuteczniejszy sposób diagnostyki, który daje 
jednoznaczny wynik, niezależne od wieku zwierzęcia 
i stadium choroby.

Projekt współfinansowany ze środków Unii Europejskiej 
w ramach Europejskiego Funduszu Rozwoju 
Regionalnego. Dotacje na innowacje – Inwestujemy 
w Waszą przyszłość.
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Wpływ wysokich temperatur na lochy i ich potomstwo

Adam Mirowski

Influence of high environmental temperature on sows and their progeny

Mirowski A.

This paper presents the important issue of challenging environmental conditions 
in rearing pigs. High temperatures compromise animals welfare and decrease 
reproductive and productive performance during hot, summer months. Heat stress 
is an important problem in swine production in tropical and subtropical regions, but 
high temperatures have also negative influence on animal well-being in temperate 
climate. Heat stress during gestation period increases risk of embryonic and fetal 
death. Exposure of pregnant sows to high ambient temperature poses a serious 
long-term risk for their progeny. Perturbations of follicular development and 
function during hot weather are equally important problems in swine production. 
Lactating sows are highly susceptible to the deleterious effects of heat stress. 
When kept in high environmental temperature, they consume less energy, lose 
body weight and produce less milk. These alterations lead to impaired growth 
performance of piglets. Here, important aspects connected with the influence 
of high environmental temperature on sows and their progeny were discussed.

Keywords: high temperature, heat stress, sow, piglets.

Komfort cieplny jest jednym z czynników kształtują-
cych dobrostan zwierząt i ma istotny wpływ na wy-

niki produkcyjne. W ostatnich latach dużą wagę przywią-
zuje się do wpływu wysokich temperatur na zwierzęta 
gospodarskie. Jest to związane ze wzrostem tempera-
tur w miesiącach letnich i coraz częściej występujący-
mi falami upałów, podczas których wysoka temperatura 
powietrza utrzymuje się przez kilka dni z rzędu. Wy-
sokie temperatury otoczenia stwarzają ryzyko stresu 
cieplnego, który ma niekorzystny wpływ na organizm.

W wysokiej temperaturze otoczenia dochodzi do ak-
tywacji mechanizmów prowadzących do ograniczenia 
wytwarzania ciepła i nasilenia wydzielania go do oto-
czenia. Następuje wzrost temperatury ciała, zwiększenie 
liczby oddechów i zmniejszenie pobrania paszy. Zmienia 
się przepływ krwi przez poszczególne tkanki i narządy, 
a ponadto dochodzi do zahamowania procesów metabo-
licznych, w których wytwarza się ciepło. Według badań 
przeprowadzonych na świniach w 2. miesiącu życia, któ-
re trzymano w temperaturze otoczenia wynoszącej 23 lub 
33°C, wysoka temperatura powietrza powoduje zmniej-
szenie przepływu krwi przez mięśnie o prawie 50%. Jed-
nocześnie dochodzi do zwiększenia przepływu krwi przez 
skórę (o 44%) oraz przeponę (o 45%) i płuca (o prawie 60%), 
które biorą udział w wydzielaniu ciepła z organizmu (1).

Narażenie świń na działanie zbyt wysokiej tempera-
tury otoczenia może przynieść niekorzystne efekty na 
każdym etapie rozrodu. Japońscy naukowcy zaintereso-
wali się wpływem temperatury i wilgotności powietrza 
w okresie krycia (począwszy od 21. dnia przed pokry-
ciem do 15. dnia po pokryciu) na liczbę prosiąt w miocie. 
Stwierdzono, że w gorących i wilgotnych miesiącach wraz 
ze wzrostem o 1°C dobowej temperatury maksymalnej 
przed pokryciem loszek dochodzi do zmniejszenia liczby 
prosiąt w miocie o 0,05. Wartości dobowej temperatury 
maksymalnej po pokryciu i średniej dobowej wilgotno-
ści powietrza nie mają w tym względzie większego zna-
czenia. W przypadku loch wzrost dobowej temperatury 
maksymalnej z 25 do 30°C przed pokryciem powodu-
je zmniejszenie liczby prosiąt w miocie o 0,4–0,6. Taki 
wzrost temperatury po pokryciu powoduje zmniejszenie 

liczby prosiąt o 0,1–0,4. Wysoka wilgotność powietrza 
przed pokryciem jest niepożądana, a po pokryciu nie 
wywiera istotnego wpływu na liczbę prosiąt (2). Według 
obserwacji przeprowadzonych w niemieckich fermach 
wysoka temperatura i wartość wskaźnika THI (tempe-
rature humidity index – wartość tego wskaźnika zale-
ży od temperatury i wilgotności powietrza) 5 dni przed 
pokryciem i 14 dni po pokryciu powodują zmniejszenie 
liczby prosiąt w miocie o 0,01–0,03 (3).

Lochy ciężarne narażone na stres cieplny stają się 
mniej aktywne, co może spowodować zmiany w składzie 
ciała przejawiające się wzrostem stosunku tkanki tłusz-
czowej do tkanki mięśniowej. Zmniejszenie aktywności 
fizycznej może być sposobem radzenia sobie ze stresem 
cieplnym. Efektem narażenia ciężarnych loch na działa-
nie stresu cieplnego może być krótsza ciąża i niższa masa 
ciała prosiąt w dniu porodu. Ciąża może ulec skróceniu 
nawet o ponad półtora dnia, a urodzeniowa masa ciała 
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