
Jedną z najczęściej występujących wad wrodzo-
nych świń są przepukliny, których pojawienie się 

w stadzie bezpośrednio dezorganizuje procesy pro-
dukcyjne. Wada ta przyczynia się do pogorszenia do-
brostanu zwierząt przynosząc jednocześnie znaczne 
straty ekonomiczne. Przepuklina polega na przedo-
staniu się części narządów wewnętrznych (najczę-
ściej jelit) poprzez przerwanie ciągłości wewnętrz-
nych powłok otrzewnej (tkanki łącznej i mięśniowej), 
tworząc podskórne uwypuklenie w kanale pachwino-
wym (przepuklina pachwinowa), mosznie (przepu-
klina mosznowa) lub w okolicach pępka (przepuklina 
pępkowa) – ryc. 1. Częstość występowania przepuklin 
mosznowych szacuje się na ok. 0,5 do 1,5%, a prze-
puklin pępkowych na 0,4 do 1,2% (1). Czynniki gene-
tyczne stanowią jedną z przyczyn występowania tej 
wady, a  jej odziedziczalność oszacowano na pozio-
mie 0,3 (2). Częstym problemem lekarzy weteryna-
rzy jest odpowiednio szybkie zdiagnozowanie prze-
pukliny. W przypadku przepuklin pachwinowych czy 
mosznowych wady te są często zauważane stosunko-
wo szybko u samców – podczas rutynowej kastracji, 
jednak przepukliny pępkowe mogą na tym etapie cho-
wu zwierząt zostać pominięte. Dodatkowo, ujawnia-
nie się przepuklin może następować dopiero w póź-
niejszym okresie życia zwierzęcia.

Stosunkowo szybka identyfikacja zwierząt z prze-
pukliną może być kluczowa dla optymalnego i eko-
nomicznego chowu. Z własnych bezpośrednich ob-
serwacji wynika, że przepukliny zawsze powodują 
obniżenie wydajności produkcyjnej i ekonomicznej, 
bezpośrednio na skutek obniżenia tempa wzrostu 
i wzrostu wskaźnika upadków. Pośrednio pogorsze-
niu ulega współczynnik konwersji paszy FCR (niepu-
blikowane). Tuczniki z przepuklinami, jeżeli w ogó-
le osiągną masę ubojową, są niechętnie kupowane ze 
względu na obniżoną wartość rzeźną tuszy. Poza tym 
z reguły muszą też być oddzielnie ubijane, aby nie do-
prowadzić do zanieczyszczenia tuszy zawartością jelit, 
co generuje dodatkowe koszty ubojni związane z prze-
stojem, myciem i dezynfekcją sprzętu. Problem może 
stanowić też sam transport osobników z takimi de-
fektami, często bowiem dochodzi do mechanicznego 
uszkodzenia worka przepuklinowego podczas trans-
portu i przepędzania zwierząt. Poza aspektem organi-
zacyjnym i ekonomicznym, istotne są też kwestie do-
brostanu zwierzęcia, potencjalnych stanów zapalnych, 
jakie mogą się toczyć w organizmie osobnika z prze-
pukliną i tym samym dalszych konsekwencji zdro-
wotnych. W przypadku utrzymania świń na podłożu 
rusztowym, skóra wokół przepuklin pępkowych czę-
sto ulega uszkodzeniom (otarciom), co sprzyja roz-
wojowi zakażenia. Zwierzęta z większymi przepukli-
nami zwykle padają przed osiągnięciem wagi rzeźnej.Ryc. 1. Przepukliny świń: A – pępkowa; B – pachwinowa – wskazane strzałką
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Dlatego też prowadzone są interwencje chirurgicz-
ne świń z przepuklinami mające na celu eliminację tej 
wady. Tego typu zabieg został opisany u 3-miesięcz-
nego prosięcia rasy Yorkshire z przepukliną pępko-
wą, gdzie dokonano skutecznej chirurgicznej korekty, 
a po operacji zastosowano leczenie antybiotykami. Po 
10 dniach od zabiegu zwierzę powróciło do normal-
nego funkcjonowania (3). Szybka interwencja chi-
rurgiczna lub eliminacja osobnika z wadą wiążą się 
z podwyższonymi kosztami, zatem coraz więcej uwa-
gi zwraca się na takie prowadzenie hodowli, by uni-
kać pojawiania się przepuklin. Prowadzone badania 
genetyczne mogą być pomocne w celu identyfikacji 
markerów genetycznych predysponujących do wy-
stępowania tej wady. Wskazanie takich miejsc w ge-
nomie może przyczynić się do skutecznej eliminacji 
z hodowli osobników obciążonych wariantami gene-
tycznymi odpowiedzialnymi za wystąpienie przepu-
klin, a tym samych prowadzić do znacznego ograni-
czenia występowania przepuklin świń. Należy przy 
tym wspomnieć, że podłoże przepuklin jest złożone 
i zależy zarówno od czynników genetycznych, śro-
dowiskowych, jak i ich wzajemnego oddziaływania.

Genetyczne podłoże przepuklin – poszukiwanie 
wariantów DNA

Pierwsze badania dotyczące poszukiwania podłoża 
genetycznego przepuklin opierały się o analizę mo-
lekularną w wytypowanych genach kandydujących. 
W 2004 r. badaniami objęto gen INSL3 – kodujący in-
sulinopodobne białko typu 3, produkowane głównie 
w gonadach, które reguluje wzrost oraz różnicowanie 
jądrowodów (gubernaculum). Badaniami objęto dwa 
polimorfizmy typu pojedynczego podstawienia – SNP 
(single nucleotide polymorphism) w regionie promo-
tora genu, które potencjalnie mogłyby wpływać na 
ekspresję tego genu. Analiza częstości występowania 
tych wariantów DNA w grupie 223 prosiąt z przepukli-
ną pachwinową oraz 152 zdrowych samców różnych 
ras nie wykazała jednak różnic mogących świadczyć 
o związku tych SNP z badaną wadą (4). Późniejsze ba-
dania genu INSL3 (5) ponownie nie potwierdziły jego 
związku z występowaniem przepuklin, jednak wska-
zały, że występują różnice w częstości alleli dla innego 
wariantu w intronie genu (BAX). Autorzy zastosowali 
metodę opartą o trawienie produktów PCR enzymami 
restrykcyjnymi - RFLP (restriction fragment lenght 
polymorphism). Należy jednak zauważyć, że bada-
niami objęto małą grupę zwierząt (26 świń z prze-
pukliną pachwinową i 125 osobników kontrolnych).

Rozwój badań molekularnych i szerokie wykorzy-
stanie mikrosatelitarnych markerów genetycznych - 
STR (short tandem repeats) stworzył możliwość analizy 
całogenomowej i poszukiwania markerów STR sprzę-
żonych z genem odpowiedzialnym zmienność badanej 
cechy. To podejście metodyczne zostało także wyko-
rzystane do poszukiwania regionów chromosomo-
wych, tzw. QTL (quantitative trait loci), w których mogą 
być położone geny związane z występowaniem prze-
puklin świń. Szerokie badania w tym zakresie zosta-
ły przeprowadzone w oparciu o polimorfizm 137 mar-
kerów mikrosatelitarnych dla norweskich świń rasy 

Landrace, gdzie badano spokrewnione osobniki do-
tknięte przepukliną pachwinową w porównaniu ze 
zdrowymi prosiętami pochodzącymi z tych samych 
miotów. Uzyskane przez badaczy wyniki pozwoli-
ły na identyfikację QTL w chromosomach numer 1, 
2, 5, 6, 15, 17 oraz w chromosomie X. We wskazanych 
regionach znajdowały się trzy geny kandydujące – 
INSL3  i MIS (hormon anty-müllerowski) – kluczowe 
podczas procesu schodzenia jąder przez kanał pachwi-
nowy do moszny oraz gen CGRP (kodujący białko bę-
dące składnikiem receptora peptydowego związanego 
z genem kalcytoniny), który jest aktywny w procesie 
prowadzącym do przebudowy tkanki i transforma-
cji nabłonka wyrostka pochwowego. Geny te poten-
cjalnie mogłyby brać udział w patogenezie przepuklin 
(6). W późniejszych badaniach z wykorzystaniem STR 
wykorzystano 3-pokoleniową populację uzyskaną po-
przez skojarzenia świń rasy White Duroc oraz z osob-
nikami chińskiej rasy Erhualian, gdzie uzyskano po-
tomstwo o łącznej liczbie 1912. Wśród tych osobników 
zdiagnozowano 23 przypadki z przepukliną moszno-
wą i 50 z przepukliną pępkową. Analiza 194 markerów 
mikrosatelitarnych z wykorzystaniem dwóch różnych 
modeli statystycznych, wykazała istotny związek dla 
chromosomów 7 i 10 w przypadku przepukliny pępko-
wej oraz chromosomu 8 dla przepukliny mosznowej, 
jednak bez wskazania potencjalnych genów kandydu-
jących położonych w tych regionach (7).

Szerokie wykorzystanie markerów SNP pozwoli-
ło na stworzenie wysokoprzepustowej metody GWAS 
(genome-wide association studies), która stała się 
jednym z podstawowych narzędzi do poszukiwania 
różnic w częstości alleli SNP pomiędzy grupą bada-
ną a grupą kontrolną. Metoda ta z powodzeniem jest 
wykorzystywana do poszukiwania markerów zwią-
zanych z chorobami genetycznymi czy zmiennością 
cech ilościowych, opierając się o jednoczesną analizę 
setek tysięcy SNP występujących w genomie badane-
go gatunku (tzw. mikromacierze SNP). W odniesieniu 
do przepuklin mosznowych świń, metoda ta została 
wykorzystana przez Du i wsp. (8), gdzie autorzy wska-
zali na potencjalny związek kilku genów. Wśród nich 
był gen COL23A1 kodujący kolagen α-1, co jest zgodne 
z wcześniejszymi badaniami wskazującymi, że jedną 
z głównych przyczyn rozwoju przepukliny może być 
nieprawidłowy metabolizm kolagenu. Istotne wyni-
ki uzyskano także dla genu ELF5, którego nieprawi-
dłowa ekspresja wpływa na zaburzenie różnicowania 
komórek nabłonka. Prawdopodobnie jest on również 
zaangażowany w procesie przemiany nabłonkowo-
-mezenchymalnej, co jest charakterystyczne w etio-
logii powstawania przepukliny mosznowej. Także 
geny KIF18A i NPTX1 biorące udział w szlaku regulo-
wanym przez receptory estrogenowe wykazywały 
istotne powiązanie z obecnością przepukliny u bada-
nych zwierząt (8). W kolejnych badaniach z wykorzy-
staniem GWAS na licznej grupie świń rasy Large Whi-
te (2570 osobników) oraz Landrace (2272 osobników) 
poszukiwano asocjacji SNP z występowaniem przepu-
klin pachwinowych i mosznowych. Uzyskane wyniki 
wskazały 10 istotnych SNP dla rasy Large White oraz 
22 SNP dla rasy Landrace. Dodatkowo, wskazano je-
den region QTL w chromosomie 13 dla obu ras, który 
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był już opisywany jako istotny we wcześniejszych ba-
daniach. W rejonie tym mieści się gen RHOA (ras ho-
molog family member A) regulujący skurcze mięśni 
gładkich. Mięśnie te odgrywają ważną rolę w zani-
ku wyrostka pochwowego, który to proces poprzedza 
zstępowanie jąder do moszny. Natomiast zaburzenie 
tego procesu może prowadzić do wystąpienia przepu-
kliny. Co więcej, autorom tej pracy udało się zidentyfi-
kować trzy nowe QTL w chromosomach 3, 5 i 8, w ob-
rębie których znalazły się dwa geny kandydujące: EGF 
(pro-epidermal growth factor precursor) i LEF1 (lym-
phoid enhancerbinding factor 1). Mutacja w genie EGF 
prowadzi do zaburzeń w obrębie tkanki łącznej, których 
przykładem jest przepuklina. Z kolei, gen LEF1 koduje 
białko szlaku β-kateniny, który jest istotny w prawi-
dłowym zstępowaniu jąder (9). Szerokie badania wy-
konano także dla norweskiej populacji świń rasy Lan-
drace gdzie badaniami objęto 369 prosiąt z przepukliną 
pępkową oraz 202 osobniki zdrowe (pełne rodzeństwo) 
z tych samych miotów. Najbardziej przekonujący wy-
nik GWAS uzyskano dla chromosomu 14, dla które-
go dalszej analizie poddano dwa geny: OSM (oncosta-
tin M) oraz LIF (leukemia inhibitory factor) kodujące 
białka należące do rodziny interleukin-6 uczestniczą-
ce w reakcjach zapalnych, embriogenezie, promujące 
wzrost i różnicowanie komórek. Należy jednak wspo-
mnieć, że zidentyfikowane w tej pracy przez autorów 
SNP związane z przepukliną mogą wyjaśniać jedynie 
niewielki procent (ok. 8% zmienności fenotypowej) 
pojawiania się tej wady (10). Inne podejście do wyni-
ków z analizy GWAS zastosowali Lago i wsp. (11), któ-
rzy przeprowadzili badania nad poszukiwaniem re-
gionów o wysokim stopniu homozygotyczności, tzw. 
analiza ROH (runs of homozygosity). To podejście za-
kłada, że ​​krótkie odcinki genomu z ROH obejmują stare 
ewolucyjnie zdarzenia, które mogą zawierać niepożą-
dane allele dla określonej wady. Autorzy zidentyfi-
kowali takie regiony w chromosomie 2 świń u zwie-
rząt z przepukliną mosznową. Stwierdzono również, 
że dwa markery w chromosomie X w obrębie genu re-
ceptora dla androgenów (AR) są związane z przepukli-
ną mosznową (11). W 2019 r. została opublikowana ko-
lejna praca, w której zespół Li i wsp. (12) wykorzystał 
technikę GWAS w poszukiwaniu loci związanych z po-
datnością na rozwój przepukliny pępkowej. W badaniu 
skojarzono knura rasy Erhualian z lochą rasy Shaziling. 
Następnie skojarzono ze sobą zwierzęta z pierwszego 
pokolenia otrzymując 43 osobniki, z których 2 obar-
czone były przepukliną. Wyniki otrzymane przy wy-
korzystaniu badania asocjacyjnego całego genomu 
wskazały trzy istotne SNP w chromosomach 9, 14 i 16. 
Zidentyfikowany SNP w chromosomie 14 leżał w ge-
nie CAPN9. Białko kodowane przez ten gen pełni istot-
ną rolę w rozwoju przewodu pokarmowego i należy do 
rodziny białek,  które wpływają na regenerację i apop-
tozę komórek mięśniowych. Autorzy pracy, biorąc pod 
uwagę związek przepukliny pępkowej z występowa-
niem nieprawidłowości w obrębie pracy mięśni oko-
lic pępka uznali gen CAPN9 za potencjalny gen kan-
dydujący w powstawaniu tego zaburzenia (12). Jedna 
z najnowszych prac dotyczy przepuklin mosznowych, 
gdzie w 4-pokoleniowej rodzinie pochodzącej z koja-
rzenia samców rasy Duroc z samicami chińskiej rasy 

Erhualian stosując GWAS wykorzystano próbki pobra-
ne od 246 samców z pokolenia F3, w tym od 18 osobni-
ków z przepukliną. Na podstawie przeprowadzonych 
badań zidentyfikowano 13 istotnych SNP w chromoso-
mie 8, wskazując na gen kandydujący EIF4E, który ko-
duje białko zaangażowane w regulację ekspresji inne-
go genu - MID1 którego zmieniona funkcja powoduje 
szereg wad rozwojowych, w tym przepuklinę pępko-
wą i pachwinową (13). Poza powszechnie stosowany-
mi w poszukiwaniach podłoża różnych wad marke-
rami STR i SNP, także inne markery genetyczne typu 
zmiennej liczby kopii – tzw. CNV (copy number varia-
tion) mogą mieć znaczenie w kształtowaniu podłoża 
genetycznego wad wrodzonych. W przypadku przepu-
klin pępkowych badania takie prowadził Long i wsp. 
(14) dla trzech ras świń: Duroc, Landrace i Yorkshire, 
wskazując, że CNV w obrębie genu NUGGC może być 
związany z przepuklinami w rasie Duroc. Gen ten u lu-
dzi jest związany z zespołem Beckwitha-Wiedeman-
na, który charakteryzuje się występowaniem przepu-
kliny pępkowej.

Zmieniona ekspresja genów – potencjalne 
przyczyny występowania przepuklin

W ostatnich latach coraz większą uwagę zwraca się nie 
tylko na warianty strukturalne (zmiany w sekwencji 
DNA) mogące uczestniczyć w patogenezie wad wro-
dzonych, ale także na zmieniony charakter ekspresji 
genów, który może doprowadzić do niekorzystnych 
zmian fenotypowych. Tego typu badania zostały także 
opublikowane w odniesieniu do poszukiwania podło-
ża przepuklin świń. Badania dotyczące analizy całego 
transkryptomu, czyli wszystkich genów podlegających 
ekspresji w badanej tkance, tzw. analiza RNA-seq (RNA 
sequencing) zostały ostatnio wykonane dla fragmen-
tów tkanki pobranej z pierścienia pachwinowego świń 
z przepukliną mosznową (15). Autorzy zbadali samce 
świń rasy Landrace i znaleźli 703 geny różniące się pro-
filem transkrypcji, przy czym 209 genów wykazywało 
podwyższoną, a 494 obniżoną ekspresję w porównaniu 
ze zdrowymi zwierzętami. Analiza szlaków metabo-
licznych, w których uczestniczą te geny wskazała, że 
zmienione były głównie geny związane z różnicowa-
niem mięśni gładkich, sygnalizacją wapniową i apop-
tozą (śmiercią komórkową). Wytypowano kilka silnych 
genów kandydujących, które predysponowały świnie do 
przepukliny mosznowej, m.in. MYBPC1 kodujący białko 
C wiążące miozynę, gen DES kodujący białko desminę – 
istotne w prawidłowej budowie komórek mięśniowych, 
gen TPM2 kodujący tropomiozynę 2β będącą składową 
włókien aktyny w tkance mięśniowej czy gen FGF1, ko-
dujący czynnik wzrostowy fibroblastów. Ponadto, au-
torzy wykazali, że wiele genów kodujących białka ko-
lagenowe wykazywało różną ekspresję, co oznacza, że ​​
prawidłowe funkcjonowanie tkanki łącznej może być 
kluczowe dla patogenezy przepukliny (15). Późniejsze 
badania tej samej grupy autorów (16) dotyczące prze-
pukliny pępkowej ponownie wskazywały na rolę ge-
nów kodujących białka kolagenu. Tym razem anali-
zę RNA-seq wykonano dla świń rasy Landrace, gdzie 
badano fragment tkanki z pierścienia pępowinowe-
go. Wskazano 230 genów o zmienionej ekspresji, gdzie 
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145 wykazywało mniejszą, a 85 większą transkrypcję 
w grupie zwierząt z przepukliną w porównaniu z osob-
nikami zdrowymi. Geny te były głównie zaangażowane 
w przebudowę macierzy zewnątrzkomórkowej, a także 
w produkcję, integralność i odporność kolagenu. Wśród 
najważniejszych genów wskazano gen agrekanu (ACAN) 
oraz geny kodujące różne typy kolagenu (COL6A5, CO-
L11A2, COL2A1). Wydaje się, że zmieniony poziom eks-
presji genów odpowiedzialnych za integralność powłok 
brzusznych może mieć duże znaczenie w występowa-
niu przepuklin, jednak należy wspomnieć, że omówio-
ne powyżej badania zostały przeprowadzone dla ma-
łej grupy zwierząt. Dodatkowo, analizowano fragment 
tkanki - pierścień pępowinowy, który był mieszaniną 
różnych typów komórek, takich jak miocyty, fibrobla-
sty i adipocyty, co może prowadzić do uogólnienia uzy-
skanych wyników. Najnowsza praca (17) poszukująca 
genów o zmienionej ekspresji, wspólnych zarówno dla 
przepuklin pachwinowych i pępkowych w oparciu o ba-
dania RNA-seq, doprowadziła autorów do wniosków, 
że 35 genów o zmienionej ekspresji wykazywało róż-
nice w obu typach przepuklin. Geny te uczestniczą aż 
w 108 różnych procesach biologicznych. Jako kluczowe 
wskazano m.in. na takie geny, jak wspomniany wcześ-
niej ACAN kodujący białko agrekan wpływające na ściśli-
wość tkanki chrzęstnej, gen MAP1LC3C kodujący białko 
budujące mikrotubule czy gen KCNMA1 kodujący biał-
ko kanałów potasowych, istnych dla kontroli napięcia 
mięśni gładkich. Zmiany ekspresji tych genów mogą 
zaburzać prawidłowy rozwój tkanek, prowadząc do 
osłabienia mięśni i tkanki łącznej, co sprzyja powsta-
waniu obu typów przepuklin. Dodatkowo, autorzy tej 
pracy wskazali na potencjalny wariant SNP w obrębie 
genu ITGAM (który koduje podjednostkę α białka inte-
gryny), powodujący zamianę aminokwasów w kodo-
wanym białku. Ten wariant SNP został wskazany jako 
ważny w patogenezie przepuklin pępkowych jedynie 
na podstawie analizy predykcji efektu zamiany ami-
nokwasów w tym białku, dlatego jego faktyczna aso-
cjacja powinna być zweryfikowana na licznej popula-
cji osobników obarczonych tą wadą (17).

Podsumowanie

Obecna wiedza na temat genetycznego podłoża prze-
puklin świń jest wciąż skromna i opiera się głównie 
na analizach asocjacyjnych całego genomu. Dotych-
czasowe badania zidentyfikowały kilka markerów, 
które wyjaśniają mniej niż 10% zmienności fenoty-
powej. Istnieją pewne regiony chromosomowe (ta-
kie jak w chromosomach 2 i 8), które wydają się za-
wierać ważne regiony z potencjalnie sprawczymi 
wariantami, ale prawdopodobny poligeniczny mo-
del dziedziczenia przepuklin sugeruje, że potrzebne 
jest dalsze poszukiwanie zasocjowanych z tą wadą 
markerów genetycznych (18). Identyfikacja nowych, 
ważnych genów kluczowych dla występowania prze-
puklin mogłaby posłużyć do prowadzenia skutecz-
nej selekcji osobników w celu eliminacji z populacji 
niepożądanych wariantów genetycznych. Co więcej, 
identyfikacja genów o różnej ekspresji, które mogą 
prowadzić do nieprawidłowego tworzenia się mięśni 
lub tkanki łącznej – takich jak geny kodujące białka 

kolagenu – może przynieść nowe informacje na temat 
przyczyn tej patologii. Ponadto, wiedza zgromadzona 
dla świni, która jest cennym modelem w naukach bio-
logicznych, może okazać się przydatna w podobnych 
badaniach na innych gatunkach zwierząt gospodar-
skich, u których pojawiają się przypadki przepukli-
ny (np. bydło czy owce).
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