Monogena egenskaper i de nordiska landerna — Kéttraser

Ndr det svenska namnet skiljer sig fran det engelska namnet dr det angivet med réd text.
I koden fér en egenskap star F fér (homozygot) fri, C fér heterozygot bérare (enkelbérare) och S fér homozygot bérare
(dubbelbdrare).

Kéttras - Progressive retinal degeneration (RP1)
(RP1F = Fri, RP1C = Heterozygot bdrare, RP1S = Homozygot bdrare)

RP1, Tilltagande nathinnedegeneration, dr en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom. | den franska
Normande poulationen har ett samband mellan homozygota barare av RP1 genen och tilltagande blindhet
visats. Drabbade djur blir efter hand blinda pa grund av tilltagande degeneration av nathinnans
fotoreceptorer. RP1 mutationen segregerar inom flera notkreaturspopulationer och ar allméant
forekommande hos exempelvis Charolais. For 6vriga raser dn hos Normande s ar dock den fenotypiska
effekten oklar. https://omia.org/OMIA002029/9913/

Aberdeen Angus - Arthrogryposis Multiplex congenita (Curly Calf)
(A1F = Fri, A1C = Heterozygot bdrare, A1S = Homozygot bdrare)

"Curly calf”, aven kallad krokstelbenhet, ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom
Aberdeen Angus populationen. Drabbade kalvar dr dodfédda och gravt missbildade. Kalvarna har hammad
tillvaxt och muskelutveckling. Ryggraden ar bdjd och skruvad, och i vissa fall ar kalvens ben stela vilket
orsakar kalvningsproblem for kon. Huvudanfadern ar den amerikanske tjuren GAR Precision 1680.
https://omia.org/OMIA002135/9913/

Aberdeen Angus - Neuropathic Hydrocephalus NH
(NHF = Fri, NHC = Heterozygot bdrare, NHS = Homozygot bdrare)

NH, eller neuropatisk vattenskalle, 4r en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom Aberdeen
Angus. Drabbade kalvar aborteras vid nara fullgangen draktighet och har en Iag fodelsevikt. | vissa fall
aborteras fostren tidigare i draktigheten. Huvudet ar markant forstorat med missformat skallben. Kraniet ar
vatskefyllt och hjarnvavnad saknas. https://omia.org/OMIA000487/9913/

Aberdeen Angus - Development duplication DD
(DDF = Fri, DDC = Heterozygot bérare, DDS = Homozygot bdrare)

DD, pa svenska aven kallad dubbelmissbildning, dr en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad
inom Aberdeen Angus populationen. Drabbade kalvar kan fédas med extra ben eller delar av extra ben
(polymeli). I vissa fall kan tvillingkalvar vara ihopvéaxta. Pa grund av dess missbildningar féreligger hogre
frekvens av dodfédslar och kalvdodlighet. Embryodddligheten, spontana aborter, dr ocksa hogre. Nagra
kalvar 6verlever och kan fungera normalt antingen med den extra extremiteten kvar eller bortopererat.
https://omia.org/OMIA002103/9913/
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Aberdeen Angus — Contractural arachnodactyly (Fawn calf)
(CAF = Fri, CAC = Heterozygot bérare, CAS = Homozygot bdrare)

Fawn calf syndrome, fritt 6versatt “Radjurskid-syndrom”, ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom
identifierad inom Aberdeen Angus populationen. Drabbade kalvar fods vanligtvis levande och med normal
fodelsevikt men ar missbildade. Graden av missbildningsproblemen varierar och kalvarna verkar vara
relativt normala vid 4-6 manaders alder. Vid fodseln ar 6vre lemmarna paverkade av sammandragningar
som reducerar mojligheten till vinklade rorelser. Detta ger drabbade kalvar en hukande stallning ungefar
som ett radjurskid. Drabbade kalvar ar ocksa mer hogstallda och slankare under uppvéxten, vilket resulterar
i sdmre slaktresultat. https://omia.org/OMIA001511/9913/

Blonde d’Aquitaine - Axonopathy (Congenital Neurodegeneration) AX
(AXF = Fri, AXC = Heterozygot bérare, AXS = Homozygot bdrare)

Axonopathy, AX, ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom Blonde d’Aquitaine
populationen. Drabbade kalvar féds utan symptom, men star ofta bredbent. Vid omkring en manads alder
borjar kalvarna gradvis forlora kontrollen éver sina bakben och blir till slut oférmdgna att sta upp. Vanligtvis
avlivas de vid omkring 10 manaders alder. https://omia.org/OMIA001106/9913/

Blonde d’Aquitaine and Limousine - Protoporfyria

(PRF = Fri, PRC = Heterozygot bérare, PRS = Homozygot bdrare)

Protoporfiri forekommer bade hos ménniskor och nétkreatur. Manniskor paverkas om de bar en defekt
gen, medan sjukdomen ar autosomalt recessivt arftlig for notkreatur, vilket betyder att de maste ha tva
defekta gener for att paverkas. Genen har identifierats hos populationerna Blonde d'Aquitaine och
Limousine. Kalvarna ar paverkade redan fran fédseln och ar mycket kansliga for ljus. Djur kan ocksa fa
utslag och sar pa huden. https://omia.org/OMIA000836/9913/

Charolais - Anhidrotic Ectodermal Dysplasia (AED)
(ADF = Fri, ADC = Heterozygot bérare, ADS = Homozygot bdrare)

AED ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom den franska Charolais populationen.
Drabbade kalvar fods med hypotrichos (harloshet eller flackvis harléshet) och utan tander (hypodonti).
Dessutom fods de med icke funktionella svettkortlar. Generellt lever inte kalvarna langre dn 4-5 manader
men manga av dem dor eller avlivas tidigare. Kalvarna har svart for att dta och lider av kold- eller varme-
regleringsproblem pa grund av svettkortlar utan normal funktion. De har ocksa andningssvarigheter pa
grund av defekta kortlar i luftrérsregionen. Huvudanfadern anses vara den franska Charolaistjuren
Invincible (FRA 001893105503). https://omia.org/OMIA002128/9913/

Charolais — Ataxia
(PAF = Fri, PAC = Heterozygot bdrare, PAS = Homozygot bdrare)

Ataxia ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom den franska Charolaispopulationen.
Drabbade kalvar uppvisar tilltagande ataxi-symptom, dvs. ostadig gang och stela bakben. Symptomen 6kar
graduvis tills djuret forblir liggande. Forsta symptomen upptrader vanligtvis vid 18-24 manaders alder, men i
vissa fall redan vid 6 manader och upptill 5 ars alder. Perioden under vilken symptomen gradvis forvarras
varierar fran nagra veckor till mer &n 18 manader. https://omia.org/OMIA000527/9913/
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Dexter — Chondrodysplasia, BD1 (Bulldog)
(B1F = Fri, B1C = Heterozygot bdrare, B1S = Homozygot bdrare)

Bulldog ar en autosomalt ofullstandigt dominant neddrvd akomma identifierad inom Dexterpopulationen.
Den kan orsakas av tva mutationer (BD1 och BD2) i ACAN-genen. Bulldog orsakar embryoddd (spontan
abort) inom de 7 forsta draktighetsmanaderna. Drabbade kalvar ar gravt missbildade och pavisar extrem
dvéargvaxt, kort ryggrad och ett stort “bulldog-liknande” huvud. https://omia.org/OMIA001271/9913/

Dexter — Chondrodysplasia, BD2 (Bulldog)
(B2F = Fri, B2C = Heterozygot bérare, B2S = Homozygot bérare)

Bulldog ar en autosomalt ofullstandigt dominant neddrvd akomma identifierad inom Dexterpopulationen.
Den kan orsakas av tva mutationer (BD1 och BD2) i ACAN-genen. Bulldog orsakar embryoddd (spontan
abort) inom de 7 forsta draktighetsmanaderna. Drabbade kalvar ar gravt missbildade och pavisar extrem
dvargvaxt, kort ryggrad och ett stort “bulldog-liknande” huvud. https://omia.org/OMIA001271/9913/

Hereford — Hypotrichosis HY
(HYF = Fri, HYC = Heterozygot bdrare, HYS = Homozygot bdrare)

Hypotrichosis ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom Herefordpopulationen.
Drabbade kalvar féds med partiell harloshet eller total avsaknad av har. Under uppvéaxten ar harremmen
krullig eller har trasslig struktur. Vuxna djur kan periodvis uppvisa harrem med harl6sa flackar.
https://omia.org/OMIA002114/9913/

Hereford - Idiopatic Epilepsy (IE)
(IEF = Fri, IEC = Heterozygot bdrare, IES = Homozygot bérare)

IE ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom Herefordpopulationen. Drabbade kalvars
livslangd varierar fran endast nagra dagar till flera manader. Epilepsianfallen varar mellan nagra minuter till
over en timme. Under anfallen ligger kalven pa sidan med strackta, stela ben.
https://omia.org/OMIA000344/9913/

Hereford — Maple Syrup Urine Disease (MSUD)
(MSUIF = Fri, MSU1C = Heterozygot bdrare, MSU1S = Homozygot bérare)

MSUD ar en autosomalt recessivt nedarvd defekt identifierad hos Herefordpopulationen. Kalvar som ar
homozygota barare har en defekt i ett enzym som bryter ner komplexa aminosyror i fodret. Ansamlingen av
dessa orsakar dodliga hjarnskador hos djuret. De kliniska symptomen karaktariseras av hastigt uppkommen
progressiv neurologisk sjukdom, vilken resulterar i att djuret avlider inom nagra dagar efter fodseln. Det
forekommer olika varianter av mutationen inom olika raser. Varianten hos Hereford bendmns MSU1 i
analysresultaten. https://omia.org/OMIA000627/9913/

Hereford — Mandibulofacial dysostosis (MD)
(MDF = Fri, MDC = Heterozygot bdrare, MDS = Homozygot bdrare)

MD &r en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad hos Herefordpopulationen. Kalvar som ar
homozygota barare har en forkortad och/eller asymmetrisk underkike. Férutom den deformerade
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underkdken har kalvarna ocksa karaktaristiska harlésa omraden ca 2—10 cm ovanfér mungipan. Dessa hor
ihop med en ovanlig benbildning.https://omia.org/OMIA002288/9913/

Highland cattle - Crop ear
(CEF = Fri, CEC = Heterozygot bérare, CES = Homozygot bdrare)

Crop ear, dvs. kuperade eller flikiga 6ron, ar en autosomalt dominant nedédrvd akomma identifierad inom
Highland Cattle populationen. Drabbade kalvar fods med missformade 6ron. Det finns tva kategorier
baserat pa hur allvarliga symptomen ar. Djur i kategori 1 har mindre till moderata flikar i 6ronen och
oronbrosket verkar normalt eller endast Iatt missformat. Djur i kategori 2 har klart férkortade 6ron, stérre
flikar och utmarkande och latt skruvade Gvre kanter av 6ronbrosket. https://omia.org/OMIA000317/9913/

Limousin — Gomspalt

(CPF = Fri, CPC = Heterozygot bdrare, CPS = Homozygot bdrare)

Gomspalt ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad inom den franska
Limousinpopulationen. Gomspalten separerar munhalan och ndshalorna fran varandra. Delvis eller total
spalt i gommen &r en vanlig missbildning hos daggdjur och kan bero pa antingen miljo- eller arftliga
faktorer. Om gomspalten inte korrigeras genom kirurgi paverkar den individens férvantade livslangd. Inom
Limousin-rasen orsakar en mutation i genen MYH3 gomspalt. https://www.omia.org/OMIA002590/9913/

Simmental — Thrombopathia
(TPF = Fri, TPC = Heterozygot bdrare, TPS = Homozygot bdrare)

Thrombopati dr en autosomalt recessivt arftlig sjukdom som upptackts hos Simmental- och Fleckvieh-
populationerna. Djur som ar dubbla barare av genen har minskad férmaga till blodkoagulation och darmed
Okad risk for dodlig blédning efter en skada. https://omia.org/OMIA002433/9913/

Simmental — Brown Swiss Haplotype 2 (BH2)
(BH2F = Fri, BH2C = Heterozygot bdrare, BH2S = Homozygot bdrare)

BH2 ar en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom identifierad i Brown Swiss, Simmental och Fleckvieh-
populationer. Huvuddelen av drabbade kalvar dr dodfédda eller dor kort efter foédseln. Kalvarna har mycket
lag fodelsevikt och ar underutvecklade. BH2 har ofullstdndig penetrans och en minoritet av kalvarna
overlever. Overlevande kalvar lider av kroniska lunginflammationer vilka leder till himmad tillvixt och hég
dodlighet. Majoritet av dess kalvar dor under férsta manaden eller avlivas. Huvudanfader anses vara
Brown Swiss-tjuren Rancho Rustic My Design (USA 000000144488). https://omia.org/OMIA001939/9913/

Kéttras — Polled Pollad
(POF = Fri, POC = Heterozygot bdrare, POS = Homozygot bérare)

Pollade djur ar utan horn. Det finns hornldsa djur i de flesta mj6lkraser, men hos vissa raser férekommer
det i storre utstrackning. Genen foér hornloshet ar dominant och behovs bara i enkel uppsattning. Djuret blir
alltsa pollad, utan horn, om den arver allelen fran antingen tjuren eller kon.
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Kéttras - Dilutor (coat colour dilution) CCD
(DLF = Fri, DLC = Heterozygot bdrare, DLS = Homozygot bérare)

Dilutor, CCD, orsakar utspadd, nedtonad harfarg. Om en svart ko som bar genen far en kalv ar fargen
utspadd mot gra. Om en kalv far genen fran bade far och mor, och saledes blir homozygot bérare, ar
utspadningseffekten starkare.

https://omia.org/OMIA001545/9913/

Kéttras — Red factor Rod-faktor
(RDF = Fri, RDC = Heterozygot béirare, RDS = Homozygot bdrare)

Rod-faktor ar en recessivt nedarvd gen som kodar for rod harrem i den annars svarta Anguspopulationen.
Ett djur som har rod harrem har fatt den recessiva allelen bade fran far och mor.

Kéttras — Mutationer i genen Myostatin (10 varianter)

Generellt for samtliga mutationer i denna gen: Myostatin paverkar produktionen av ett protein som
kontrollerar muskelbildningen. Mutationen av genen orsakar proteinet att vara mindre effektivt i kontrollen
av muskelutvecklingen. Detta resulterar i 6kad muskelmassa eller dubbelmuskling. Det finns manga olika
mutationer i myostatin-genen och de kommer till nagot olika uttryck. Las mer specifikt om de olika
mutationerna nedan.

Kéttras - Myostatin 1 (nt821)
(M1F = Fri, M1C = Heterozygot bdrare, M1S = Homozygot béirare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen nt821 &r recessiv och finns inom
populationerna av Angus, Belgisk BI3, Blonde d’Aquitaine, Charolais och Limousin. Heterozygota djur ar
Overlagsna for slaktkroppsegenskaper jamfort med djur som inte har mutationen. Homozygota djur har en
O0kad muskelmassa med reducerat fettinnehall, men har ocksa hogre fodelsevikt och ger darfor 6kad risk for
kalvningsproblem. https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras - Myostatin 2 (nt419)
(M2F = Fri, M2C = Heterozygot bdrare, M2S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen nt419 ar recessiv och finns inom Maine
Anjou populationen. Homozygota djur far dubbelmuskling (hyperplasi), 6kad morhet pa kottet och hogre
fodelsevikter vilket medfor hogre risk for kalvningsproblem. Uttrycken hos heterozygota djur &r mindre
uttalade. https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras - Myostatin 3 (Q204x)
(M3F = Fri, M3C = Heterozygot bdrare, M3S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen Q204x ar en ‘partiellt dominant’ mutation
i Myostatin-genen och finns inom Blonde d’Aquitaine, Charolais och Limousin. Homozygota djur far
dubbelmuskling (hyperplasi), 6kad kottmorhet, tunnare fettkappa och hogre fodelsevikter, vilket medfor
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Okad risk for kalvningsproblem. Korna har nagot reducerad mjélkproduktion. Uttrycken hos heterozygota
djur &r mindre uttalade. https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras — Myostatin 4 (E226X)
(MA4F = Fri, M4C = Heterozygot bérare, M4S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen E226X finns inom Maine Anjou
populationen. Homozygota djur far dubbelmuskling (hyperplasi), 6kad kéttmorhet och hogre fodelsevikter,
vilket medfor 6kad risk for kalvningsproblem. Uttrycken hos heterozygota djur ar mindre uttalade.
https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras - Myostatin 5 (3811T)
(M5F = Fri, M5C = Heterozygot bérare, M5S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen 3811T finns inom Blonde d’Aquitaine
populationen. Homozygota djur far 6kad muskelmassa. Uttrycken hos heterozygota djur &r mindre
uttalade. https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras — Myostatin 6 (C313Y)
(M6F = Fri, M6C = Heterozygot bérare, M6S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen C313Y finns inom Piemontes
populationen. Homozygota djur far dubbelmuskling (hyperplasi), 6kad kottmorhet och hogre fodelsevikter,
vilket medfor 6kad risk for kalvningsproblem. Uttrycken hos heterozygota djur ar mindre uttalade.
https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras — Myostatin 7 (F94L)
(M7F = Fri, M7C = Heterozygot bdrare, M7S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen F94L finns inom populationerna av
Limousin och Charolais. Majoriteten av Limousindjuren bar pa mutationen. Homozygota djur far 6kad
muskelmassa och kéttmorhet. De har dven mindre externt och intramuskulart fett. Fodelsevikten ar inte
paverkad, vilket innebar att det inte finns 6kad risk for kalvningsproblem. Uttrycken hos heterozygota djur
ar mindre uttalade. https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras - Myostatin 8 (E291X)
(M8F = Fri, M8C = Heterozygot bérare, M8S = Homozygot bérare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. Mutationen E291X finns inom Limousinpopulationen.
Homozygota djur far dubbelmuskling (hyperplasi), 6kad kottmoérhet och hogre fodelsevikter, vilket medfor
okad risk for kalvningsproblem. Uttrycken hos heterozygota djur ar mindre uttalade.
https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras — Myostatin 9 (D182N)
(MYF = Fri, M9C = Heterozygot bdrare, M9S = Homozygot béirare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. D182N ar en mutation i Myostatin-genen.
Homozygota djur far 6kad muskelmassa och kéttmorhet. De har dven mindre externt och intramuskulart
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fett. Fodelsevikten ar inte paverkad, vilket innebar att det inte finns 6kad risk for kalvningsproblem.
Uttrycken hos heterozygota djur &r mindre uttalade. https://omia.org/OMIA000683/9913/

Kéttras — Myostatin 10 (S105C)
(M10F = Fri, M10C = Heterozygot bdrare, M10S = Homozygot bdrare)

Generellt om mutationer i Myostatin-genen se ovan. S105C ar en mutation i Myostatin-genen. Homozygota
djur far 6kad muskelmassa och kottmorhet. De har dven mindre externt och intramuskulart fett.
Fodelsevikten ar inte paverkad, vilket innebér att det inte finns 6kad risk for kalvningsproblem. Uttrycken
hos heterozygota djur dr mindre uttalade. https://omia.org/OMIA000683/9913/
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