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Abstract

Genetic defects are caused by mutations in major genes where the gene’s protein product has
a large impact on the physiology of the animal. The synthesis of the protein can be altered by
a change in the nucleotide sequence, which can lead to malformation and in many cases death.
One of the main reasons of increase in many genetic defects is the use of few bulls in
breeding programmes, causing a reduction of the genetic variation. Genetic defects cause
suffering for the animal and influences the production by, for example, increased costs due to
misscarriages, lost milk production and expenditure for medical treatment. Bovine Leukocyte
Adhesion Deficiency (BLAD) and Complex Vertebral Malformation (CVM) are two genetic
defects that were widespread before the causative mutation was discovered. DNA tests and
improved registration of the genetic defects has decreased the number of affected calves. To
eleminate a genetic defect all carriers of the defect mutation should be excluded from
breeding, however, often it is enough to analyze the breeding bulls to avoid defect calves.
Communication between researchers, breeding associations, breeders and other interested
parties is very important in order to avoid problems caused by genetic defects. An increased
knowledge will lead to the discovery of more cases and an increased possibility to prevent
dissemination of the harmful mutations.

Sammanfattning

En genetisk defekt orsakas av en mutation i en gen med stor effekt pa djurets fysiologi. En
forandring i nukleotidsekvensen kan paverka proteinsyntesen och en brist av proteinet kan
medfora stora problem som missbildningar och 1 manga fall dod. En stor orsak till den dkade
frekvensen av manga genetiska defekter &r anvindningen av fa avelsdjur vilket minskar den
genetiska variationen. Férutom att defekterna orsakar lidande for djuren paverkas ekonomin
genom aborterade kalvar, forlorad mjolkproduktion och utgifter for medicinsk behandling.
Bovine Leukocyte Adhesion Deficiency (BLAD) och Complex Vertebral Malformation
(CVM) ér tva av de genetiska defekter dir den orsakande mutationen har identifierats. Bada
defekterna var brett utspridda till en borjan men m h a DNA tester och registrering av de
genetiska defekterna ar det betydligt farre kalvar som drabbas idag. For att eliminera en
genetisk defekt ska alla birare av mutationen tas ur avel men i minga fall rdcker det med att
testa avelstjurarna for att kontrollera den genetiska defekten och undvika defekta kalvar. En
Ooppen kommunikation mellan forskare, avelsforetag, uppfodare och andra intressenter &r
mycket viktig for att undvika problem som orsakas av genetiska defekter. Med en okad
kunskap uppmérksammas fler fall och mojligheterna blir stérre att forhindra en fortsatt
spridning av den skadliga mutationen.



Introduktion

Genetiska defekter finns hos alla djurslag. Defekterna innebidr ofta svara problem for den
drabbade individen och i djurproduktionen kan det, forutom att skapa ett okat lidande for
djuret, fa ekonomiska konsekvenser. Ménga av defekterna selekteras bort genom naturligt
urval eller genom ett effektivt avelsarbete men en del genetiska defekter dr svara att bli av
med. Det finns misstankar om att vissa genetiska defekter har kopplingar till
produktionsegenskaper och d4 man avlar for hogre avkastning kan det vara svart att bli av
med problemen (Hoeschele & Meinert, 1990). Det kan dven finnas en 6kad risk for negativa
effekter av inavel om populationsstorleken minskar kraftigt da drabbade djur och d@ven de som
bar pd den defekta genen, selekteras bort. Vissa genetiska defekter hos notkreatur vet man
mycket om dels for att de pAminner om defekter som férekommer hos andra arter, eller for att
de har haft stor paverkan pa produktionen. Manga defekter finns det dock inte s& mycket fakta
kring och genom forbéttrade genetiska tester och béttre registrering av de drabbade djuren
uppméirksammas, tidigare okdnda, mutationer.

For att f4 bukt med problemen kring genetiska defekter bor kunskap i dmnet spridas. Syftet
med den hir litteraturstudien &r att skriva en sammanfattning dér det forklaras vad en genetisk
defekt innebér, vad den kan fa for foljder och vad som kan goras for att motverka dess
odnskade effekter.

Vad ar en genetisk defekt?

Under flera drtusenden har médnniskor anvént sig av djur i manga syften och en del av dessa
har genom selektion blivit till de lantbruksdjur vi har idag (Andersson, 2001). Selektion har
okat bade mjolkavkastning och slaktvikt hos vara notkreatur men har ockséd bidragit till att
frekvensen o©kat av ett stort antal mutationer. En andring som sker i slutet av
nukleotidsekvensen paverkar oftast inte bildandet av proteinet d& aminosyran forblir
densamma eller byts ut till en aminosyra med liknande funktion. Om mutationen daremot
paverkar bildandet av proteinet finns det risk for att dess verkliga funktion drabbas och
mutationen bor betraktas som en genetisk defekt.

"Missense’ och ’frameshift’ mutationer dr dndringar i nukleotidsekvensen som kan betyda
stora fordndringar for djurets fysiologi. Vid en icke bevarande 'missense’ mutation bildas en
ny aminosyra da en nukleotid byts ut i kodonet. Den nya aminosyran kan vara sa olik den
gamla i funktionen att proteinsyntesen paverkas. En ’frameshift’ mutation tillfor eller tar bort
en nukleotid vilket gor att hela sekvensen efter mutationen blir helt annorlunda mot vad den
var innan. Denna fordandring innebér oftast att proteinet inte bildas alls.

De flesta genetiska defekter som registreras hos notkreatur nedirvs som recessiva snarare dn
dominanta egenskaper (Thompson et al., 2006; se figur 1). Detta beror troligen pa att djur
med dominanta mutationer, dir defekten blir mérkbar dven hos den heterozygota bararen, tas
ur avel och problemet forsvinner nistan lika fort som det uppstod. En recessiv defekt kan
déremot spridas 1 en stor del av populationen innan den uttrycks dé heterozygota bérare utat
sett verkar helt normala (Healy, 1996). Pé liknande vis brukar det vara autosomala mutationer
man har problem med i produktionen d& kdnsbundna mutationer littare detekteras och tas ur
avel. Det dr en sannolikhet pa 25 % att fa en kalv med den genetiska defekten, da bade tjur
och ko dr barare och det innebér att ménga birare aldrig fir ndgon defekt avkomma. Detta gor
att recessiva defekter forsvinner vildigt langsamt ur populationen da de flesta kopior av den
mutanta allelen finns hos fenotypiskt opaverkade bérare (Thompson et al., 2006).



Manga av de autosomala recessiva genetiska defekterna som bl a Bovine Leukocyte Adhesion
Deficiency (BLAD) och Complex Vertebral Malformation (CVM), har uppkommit genom
matadoravel, d4& samma tjur anvidndes Over stora delar av populationen under en lang
tidsperiod. Det man inte visste da var att tjuren som tycktes ha bra gener f6r mj6lkproduktion
dven bar pa en defekt allel. I vissa fall har den heterozygota bararen en selektiv fordel framfor
den homozygota biraren av de normala allelerna (Thompson et al., 2006). Detta kan bero pa
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Genetiska defekter finns hos alla raser och enligt Huston (1993), har 200 recessiva defekter
registrerats hos notkreatur. Ménga av defekterna dr rasspecifika vilket inte dr sd konstigt da
raser utvecklats isolerade frdn varandra (Healy, 1996). Enligt McKusik (1990) har ménniskor
ca 1000 registrerade recessiva defekter vilket dr betydligt fler &n hos notkreatur. En stor orsak
till skillnaden é&r att genetiska defekter hos notkreatur selekteras bort medan defekter
behandlas hos minniskor. Anvindandet av ett fatal individer i avel och ddrav en minskad
genetisk variation, kan vara en annan orsak till farre genetiska defekter hos notkreatur (Healy,
1996). Aven om det kan tyckas bittre med firre defekter dr det storre risk att mutationen finns
1 stor utbredning d& den uppticks och det kan vara svart att bli av med den utan att minska
populationsstorleken kraftigt. De tvd omtalade defekterna BLAD och CVM, fanns i en stor
del av Holstein populationen nér de upptacktes men med hjidlp av DNA-test bland tjurarna har
frekvensen av mutationerna minskat och ddrmed antalet defekta kalvar.

Med anledning av att bada defekterna dr vélkdnda inom notkreaturs avel, kommer hér
ytterligare information om BLAD och CVM.

Bovine Leukocyte Adhesion Deficiency

Defekten BLAD ér en letal autosomal recessiv genetisk defekt som uppméarksammades forsta
gangen 1 Japan 1987 da flera besldktade Holsteinkalvar visade liknande symptom med
aterkommande infektioner (Takahasi et al., 1987). Man fann att kalvarna hade en okad halt
neutrofila granulocyter i blodet och dirfér bendmns defekten d&ven som Granulocytopathy
syndrom. Neutrofila granulocyter hor till gruppen vita blokroppar som utgor en viktig del av
kroppens immunforsvar da de bekdmpar bakterie infektioner.



Alla fall av BLAD, bade bdrare och de djur som varit homozygota for defekten har kunnat
sparas till samma amerikanske Holstein-Friesiantjur; Osborndale-Ivanhoe (Kehrli et al.,
1992). Den store avelsmatadoren foddes 1952 och anvéndes i stor utstrackning under 50- och
60-talet da han gav avkommor med hog mjélkavkastning. Enligt Czarnik et al. var frekvensen
av BLAD barare, bland polska Holstein-Friesian, 0,8 % mellan aren 2004 och 2006.

Vad som orsakar BLAD

Orsaken till BLAD édr en punktmutation, dér adenin blir till guanin, vid position 383 pd CD18
genen (Nagahata, 2004). Mutationen som kallas D128G byter ut asparginsyra till glycin vid
aminosyra 128 i CD11/CD18 proteinets B-enhet CD18. CD11/CD18 ir ett protein som finns
vid ytan pa de neutrofila granulocyterna och som hor till gruppen B,-integriner (Hynes, 1987).
Integriner dr cellyte receptorer som bl a har en stor roll vid adhesionen mellan celler. Om den
vita blodkroppsintegrinen, CD11/CD18, inte fungerar som den ska blir det ingen bindning
mellan neutrofilen och fastmolekylen péd kapilldrets endotel (Nagahata, 2004, se figur 2).
Vidhiftningen dr nddvindig for att transportera ut neutrofilerna fran blodet till vdvnaden.

Transport av neutrofiler fran blodet till vivnaden
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Figur 2. Vidhéftningen mellan neutrofil och epitel mdjliggor transport fran blodet ut till vivnaden.
Defekten BLAD (B) gor att neutrofilerna inte faster vid epitelet vilket leder till en 6kad halt neutrofiler
i blodet (av Emelie Wickstrom).

Det drabbade djuret

BLAD karaktdriseras av en brist pd CD11/CD18 pa de neutrofila granulocyterna och dérav en
kraftigt forsimrad vidhiftningsformaga vilket medfor att neutrofilerna blir kvar i
blodomloppet (Nagahata, 2004). Da neutrofilerna inte kommer ut i vivnaden for att bekdmpa
infektioner far djuret en 6kad kénslighet for patogener. Det daliga immunforsvaret leder till
sar 1 munhala, lunginflammation och skador pa digestionskanalens slemhinna. Den minskade
resistensen hos det drabbade djuret leder till forsenad sarlikning och &aterkommande
infektioner. D@ antibiotika inte ger nigon varaktig forbéttring och kalven stindigt dr sjuk
forsdmras den allminna kroppskonditionen. Tillvixten for en homozygot for defekten ar
hilften av normal och kalven dor oftast inom ett ar pa grund av allmén infektion.

Complex Vertebral Malformation

Den recessiva autosomala genetiska defekten CVM uppmairksammades 1999 i en dansk
Holsteinpopulation och kort direfter rapporterades det &ven om CVM fall frdn Nederldnderna,
USA, Storbritannien och Japan (Elshabrawy Ghanem et al., 2007).



Defektens ursprung har spérats till Holsteintjuren, Carlin-M Ivanhoe Bell, f 1974 som
anvindes under tva decennier 6ver hela vérlden. Liksom BLAD bédraren Osborndale-Ivanhoe
hade Carlin-M Ivanhoe Bell en genotyp som gynnade avkommornas mjolkavkastning
(Thomsen et al., 2006). Anledningen till det kan vara att Carlin-M Ivanhoe Bell var éttling till
Osborndale-Ivanhoe. Det har dock visat sig att CVM mutationen inte hirstammar fran hans
farfar utan fran hans far; Pennstate Ivanhoe Star. Den genetiska defekten har alltsa
uppkommit dér eller pd den maternella sidan till Pennstate Ivanhoe Star, se figur 3. Enligt
Berglund et al. (2004) var frekvensen av CVM biérare 23 %, ar 2004, i den svenska Holstein
populationen.

CVDM mutationens ursprung
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Figur 3. CVM mutationen har spérats till Carlin-M Ivanhoe Bell. Om mutationen uppstod hos
Pennstate Ivanhoe Star eller hans mor &r fortfarande oklart (efter Thomsen et al., 2006).

Vad som orsakar CVM

CVM orsakas av en punktmutation i genen SLC35A3 som gor att tymin blir till guanin 1
position 559 (Bendixen et al., 2002). Gener av gruppen SLC35 bildar enzymer som star for
transporten av nukleotid-socker frdn cytosolen till endoplasmatiskt reticulum och Golgi
apparaten (Ishida et al., 2005). I organellerna bildas glykoprotein, glykolipider och
kolhydratpolymerer av nukleotid-sockret genom enzymet glykosyltransferas (Thomsen et al.,
2006). SLC35A3 har identifierats som genen som star for Golgi-transporten av UDP-N-
acetylglukosamin men man vet fortfarande inte mycket om funktionerna bakom
missbildningarna som uppkommer med mutationen.

Det drabbade djuret

Kénnetecken for en kalv som dr homozygot for den defekta genen dr missbildad ryggrad som
karaktériseras av skolios, fel formade ryggkotor och ankylos (ledstyvhet) (Agerholm et al.,
2001, Agerholm et al., 2004, se figur 4). Ett annat kinnetecken &r ldgre vikt &n vad som &r
normalt. De flesta kalvar med CVM dor 1 livmodern eller blir for tidigt fodda. Det finns dock
kalvar som fods levande men de brukar avlivas av djurskydds skél. Enligt en studie av
Nielsen et al. (2002) aborterar 29 % av korna innan driktighetsdag 100. Detta okar till 49 %
inom 150 dagar och 77 % inom 260 dagar. Hur som helst verkar inte brist pA SLC35A3 vara
nagot storre problem da heterozygota barare saknar de symptom som en homozygot bérare av
den defekta genen uppvisar (Thomsen et al., 2006).



Hur paverkar genetiska defekter produktionen?

Genetiska defekter péverkar produktionen negativt genom ekonomiska forluster. En letal
genetisk defekt som t ex CVM kan leda till aborterat foster eller dodfodd kalv. En utebliven
kalv innebar utgifter for befruktning och draktighet samt nya kostnader vid omlop (Agerholm,
2007). Rekrytering av nya djur kan bli nédvindig om man identifierat en genetisk defekt hos
avkomman da det uppenbarligen finns barare i besdttningen. Det &r troligt att det finns manga
defekter som paverkar fostret men det &r oftast svart och kostsamt att undersoka (Thompson
et al. 2006). Aven om orsaken bakom defekten inte bekriiftats s ir omldpningar ogynnsamt
pa grund av forlorad mj6lkproduktion och de kor som ar svara att f4 drdktiga slds ut och
ersatts av nya.

En genetisk defekt som inte dr dodlig eller en mutation som paverkar heterozygotens fenotyp
ger ofta en individ som inte fungerar optimalt i produktionen (Agerholm, 2007). Vissa
defekter som skelettmissbildningar, neurologiska storningar och hudsjukdomar kinns snabbt
igen medan defekter som uttrycks i inre organ kan vara svara att uppticka. Forutom ett okat
lidande orsakar defekten en O0kad kostnad for lantbrukaren som forsoker fa sina djur friska
samtidigt som det innebér forluster for produktionen.

Figur 4. Missbildning av ryggradens thorakaldel, thoracic vertebrae, hos en dansk Holstein kalv med
den genetiska defekten CVM (omtryckt, med tillstind genom J.S Agerholm, fran J. Vet. Diagn. Invest.
2001, 13, 283-289 med tillstand fran American Association of Veterinary Laboratory Diagnosticians).

Som ndmnts tidigare var matadoraveln troligtvis en stor orsak till spridning av ménga av de
genetiska defekterna. F& tjurar gav en snabbt forbittrad produktion och samtidigt som den
genetiska variationen minskade, 6kade risken for recessiva mutationers spridning (Thomsen et
al., 2006). Hoeschele et al. (1990) drog slutsatsen, i en studie av den genetiska defekten
"Weaver syndrome’, att ’Weaver’ locuset antingen var identiskt med ett stort
produktionslocus eller kopplat till ett kromosomsegment som paverkade produktionen. Om en
genetisk defekt paverkar en produktionsegenskap positivt innebér det en forsimring av den
egenskapen d& man selekterar bort individer med mutationen. Detta kan dock vara nddvéndigt
och mest ekonomiskt for att inte riskera en storre utbredning av den genetiska defekten.

For att eliminera en genetisk defekt behdver man identifiera och selektera bort alla barare av
mutationen. Detta kan dock innebédra en okad risk for inavel speciellt om frekvensen av
mutationen dr hog samtidigt som populationen och den genetiska variationen dr liten
(Sonesson et al., 2003). Aven om selektionen slar ut den genetiska defekten #r risken stor att



en minskad genetisk variation Okar risken for spridning av andra genetiska defekter
(Thompson et al., 2006). For att undvika inavel kan en tjurbdrare anvdndas i avel.
Avkommorna efter tjuren genotypas och de som inte dr bdrare kan anvdndas i avel. Denna
metod dr dyrare men minskar forlusten av den genetiska variationen.

En stor skillnad fran human genetik &r att ménga defekter inte registreras (Andersson, 2001).
Djur med sjukdomar eller missbildningar tas bort av djurskydds- och produktionsskél och det
gOr det svarare att spdra problemets orsak och ursprung. Eftersom det ar kostsamt och oetiskt
att avla pd djur med genetiska defekter pagar forskning endast da det finns tillging pa djur
med den defekta genen (Agerholm, 2007). Ofta dr dessa djur fa och finns inte tillgéngliga
under ndgon léngre tid. Ménga fragor finns d& kvar men ur avelssynpunkt ses bristen av
drabbade djur som ett problem som é&r 16st.

Vad gors for att motverka genetiska defekter?
Nya defekter

Vid misstanke om en ny genetisk defekt dr en viktig del att faststilla neddrvningssittet
(Agerholm, 2007). Vid en bra registrering av besldktade djur kan det ganska snabbt avgoras
om defekten dr dominant eller recessiv, autosomal eller konsbunden. En autosomal recessiv
genetisk defekt kdnns igen genom drabbade djur av bada konen dir fordldrarna verkar
fenotypiskt normala. Att identifiera den orskande genen och mutationen bakom defekten &r
déremot svérare. Det finns defekter som delar morfologi med kidnda nedidrvda defekter hos
andra arter eller raser. Att dra slutsatser fran resultat av t ex méinniska eller mus bor ddremot
goras med stor fOrsiktighet d& en gemensam morfologi inte nddvindigtvis innebdr samma
genetiska ursprung.

For att faststélla genotypen for en specifik defekt dir man inte vet s& mycket om foljderna for
djuret, har avelsexperiment anvénts (Healy, 1996). Att féda upp homozygoter for vidare
studier innebér dock hoga kostnader da det kraver ett stort antal heterozygota djur. Att avla
med homozygota skulle vara mer effektivt da alla avkommor drabbas men det fungerar endast
vid icke letala defekter eller d& det finns behandling for defekten (Agerholm, 2007).

For att identifiera den defekta allelen behovs DNA fran flera individer med defekten
(Andersson, 2001). Genotyperna jamfors sedan och med hjélp av genetiska markorer kan smé
kromosomregioner med samma ursprung sparas. Vidare kan man jamfora likheter och
olikheter mellan de drabbade och de friska djurens genotyper for att komma nirmare den
orskande mutationen.

Kanda defekter

Forekomsten av en recessiv genetisk defekt minskas genom att begrinsa eller ta bort djur ur
avel med minst en defekt allel (Thompson et al., 2006). Det mest ekonomiska ar att ta bort
alla bdrare av det konet med minst antal individer, vilket oftast 4r hanar. Om malet ar att
utplana den mutanta genen méste man selektera bland bada konen.

For att identifiera heterozygota individer finns det olika metoder. En klassisk metod ar att man
utvirderar avkomman (Agerholm, 2007). Denna metod baseras pd uppfodarens och
veterindrens forméga att kdnna igen defekter och kan ge mycket information d4 man kan
studera flera defekter samtidigt. En stor nackdel dr dock att tjurens genotyp forst kan
faststdllas efter flera &rs avkommestudier. En snabbare metod f{or att skilja mellan



homozygoter och heterozygoter dr genom métningar av t ex enzymaktiviten i blodet. Det
finns dock naturliga skillnader mellan individers enzymaktivitet som kan forsvéra tolkningen
av resultaten. Det mest sdkra séttet for att identifiera barare &r att genotypa djur. Om den
orsakande mutationen dr kidnd kan heterozygoter genotypas med hjilp av polymeras kedje
reaktion (PCR). En analys i t ex agarosgel med fargning av etidiumbromid ger olika langa
baspar-fragment som skiljer sig mellan heterozygoter, vildtyp-homozygoter och homozygoter
for den defekta allelen. DNA-tester har anvidnts mest for att undvika problem med stort
utbredda genetiska defekter som t ex CVM (Berglund et al., 2004). Idag testas alla
Holsteintjurar i Sverige for CVM och bédrare anvinds inte i avel vilket har minskat antalet
heterozygota bdrare drastiskt.

I Danmark anvidnder man fyra olika mérkningar av tjurarna vid registreringen av arvbara
defekter som beror pd hérstamning eller test resultat (Agerholm, 2007). En tjur som
registreras som icke-bédrare” har genotypats eller avkommebedomts, oftast efter fader-
dotterparning. “Bédrare” bekriftas med genotypning men ocksd vid minst tvd defekta
avkommor medan en tjur med endast en defekt avkomma fir bendmningen “troligtvis bérare”.
Djur som ér besldktade med en bekriftad bédrare inom tre generationer dr “mojligen bérare”.
Denna bendmning anvénds ofta innan individen genotypats.

I Sverige har man ett liknande méarkningssystem som i1 Danmark och defekterna rapporteras
till ett speciellt register i kokontrollen (Larsson, personligt meddelande, 2008). Registreringen
av genetiska defekter bygger frimst pa att lantbrukaren rapporterar missténkta fall men det
kan dven ske av veterindr och husdjurstekniker. Efter rapportering far lantbrukaren ett
frageformuldr som kan ge vidare information om vilken typ av defekt det ror sig om.

I den svenska djurskyddsmyndighetens foreskrifter om avelsarbete (DFS) kan man 1 de
allmédnna bestimmelserna ldsa att defekter som medfor lidande for avkomman eller paverkar
det naturliga beteendet inte far anvidndas i1 avel. Forst efter ett frikinnande test far avelsdjur
som misstinks kunna bdra pa en genetisk defekt anvédndas i avel.

Ett internationellt samarbete dr viktigt och ”International Bull Evaluation Service” (Interbull),
som &r en del av den internationella kommittéen for djur registrering (ICAR), arbetar for en
internationell genetisk utvirdering av ndtkreatur (Jorjani, personligt meddelande, 2008).
Under hosten 2007 fick Interbull forslaget om att utoka hérstamningsinformationen med bl a
forekomst av genetiska defekter. Defekter som kan komma att registreras &r BLAD, DUMPS,
Bulldog, Mulefoot, CVM, Weaver syndrom och Arachnomelie, men listan kommer sédkerligen
utokas med tiden dé& nya defekter upptickts.

Diskussion

Fragor om noétkreaturs neddrvda defekter kommer alltid att finnas dé det stindigt uppkommer
nya mutationer (Agerholm, 2007). Det finns manga problem vid identifieringen av en
genetisk defekt bl a tillgangen av drabbade djur for undersokning. Att bilda en grupp av djur
med den defekta genen dr som tidigare ndmnts dyrt och oetiskt men samtidigt ett effektivt sitt
att f4 kunskap om defekten. Omradet behdver mer forskning och det dr viktigt att information
om defektens forekomst och dess foljder fors fram (Andersson, 2001). For att 6ka kunskapen
sparar man intressant genetiskt material men det finns ménga brister. DNA frén drabbade djur
forloras ofta inom nagra ar och for att kunna studera genetiska defekter i storre utstrackning
bor det ske en forbéttring vid bevarandet av det genetiska materialet (Agerholm, 2007). Om
DNA kan sparas blir forskningen inte lika tidsbegrénsad.



Vid registrering av djur kan det ibland bli fel, vilket kan innebéra att individer klassas som
birare av en defekt gen fast de 4r homozygota for vildtypen och vice versa (Healy, 1996). Det
har hént att djur som registrerats som normala, da deras fordldrar faststéllts som normala, har
fatt defekta avkommor. Anledningen kan vara att det skett nagot fel vid DNA-testet eller sd
har det blivit fel 1 registreringen av hérstamning. En inkorrekt registrering av
insemineringsdata kan skapa stora problem vid utredning av nedarvningssétt och ursprung till
en genetisk defekt. Forutom den ménskliga faktorn finns det dven andra orsaker till att saker
kan gd snett vid DNA-test. Hérrotter &r ideala vid analys da det dr osannolikt att de
kontaminerats av frimmande DNA, som ddremot har forekommit i blod (Helay, 1996).

Molekyldrgenetiken stdr for en stor del av kunskapen bakom genetiska defekter. Antalet
kartlagda gener hos lantbruksdjur ar fortfarande litet i jamforelse med mus och ménniska
(Andersson, 2001). Att faststilla notkreaturs genom skulle 6ka forstdelsen ytterligare for
vilken mutation som orsakar en genetisk defekt och varfor defekten uppkommer. Att fa mer
kunskap om genetiska defekter hos djur kan dven vara vérdefullt fér minskligheten dda ménga
djurdefekter liknar de defekter som forekommer hos ménniskor. Djurmodeller kan underlitta
forskningen och dven anvéndas for att utveckla en béttre behandling mot defekten.

Risken finns for spridning av genetiska defekter da selektionstrycket okas for att forbéttra
produktionen ytterligare (Healy, 1996). Vinsten i produktion bor viigas mot problemen som
kan dyka upp vid en spridning av mutationen. Kommunikation dr mycket viktigt mellan
forskare, avelsforetag och uppfodare. Samarbete mellan lander ar ocksa viktigt da artificiell
insemination har gjort att manga populationer har samma genetiska ursprung. For att oka
medvetenheten bor forskare upplysa om vilka defekter som forekommer och hur de skapar
problem 1 produktionen (Agerholm, 2007). Idag ar det troligtvis minga defekter som inte
rapporteras. En for tidigt f6dd kalv kanske rapporteras som dofodd istéllet for missbildad och
kor som inte fungerar optimalt i mjélkproduktionen skickas till slakt utan négon vidare
utredning av problemets orsak. Med en O6kad kunskap om genetiska defekter kommer
troligtvis lantbrukarens intresse for att rapportera misstiankta defekter att 6ka. Att rapportera
en misstinkt genetisk defekt ska vara latt, inte ndgot som kinns besvarligt och kostar mycket
pengar. Med en fungerande kontroll uppticks arvbara syndrom 1 tid, man undviker att fler
djur far lida och riskerar inte beséttningens ekonomi. En genetisk defekt som blir mycket
utspridd 1 populationen och orsakar stora forluster drabbar dven konsumenterna da priset for
mejeriprodukter och kott hojs for att rddda producenterna. En 16sning pa problemet kan vara
korsningsavel. D& okar man den genetiska variationen och sannolikheten att korsa tva djur
med samma mutation minskar. Korsningsavel, som dr vanligt forekommande inom gris- och
fagelproduktionen, kan dven vara positivt genom sin heterosis effekt.

Kunskapen om vilka problem defekterna orsakar kan dven sprida en viss oro bland uppfodare
och seminleverantorer som inte vill att avelsvérdet ska sjunka pé deras djur (Agerholm, 2007).
Det dr inte manga som vill veta vilka defekta gener deras djur sprider men da det kan ta flera
generationer innan problemen dyker upp #r det viktigt att testa avelsdjuren. Aven om risken
finns att forlora de djur som visar sig bira pa defekten bor det vara gynnsamt att testa sina
djur. Det vore logiskt att sétta ett hogre pris pd avkommor som ér fria frdn defekten 1
jamforelse med de som riskerar att orsaka problem 1 framtiden.
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Slutsats

Da det stidndigt uppticks nya mutationer ar det viktigt att vara uppmérksam och rapportera
misstinkta defekter for att undvika negativa konsekvenser. En annan viktig del av kontrollen
ar att testa avelstjurar for att undvika avel med heterozygota individer som kan sprida redan
igenkdnda defekter. For att 6ka medvetenheten dr det viktigt med en Gppen dialog mellan
forskare, avelsorganisationer, uppfodare samt andra inblandade.
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