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Genetikai marker: Általában a DNS molekula kü-
lönféle változásait (polimorf nem kódoló, vagy 
kódoló szakaszait) nevezzük molekuláris geneti-
kai markernek, amelyek a gyakorlatban fenotípus 
(tulajdonság, géntermék, kapcsoltság) formában 
is megmutatkozhatnak. A fenotípusos tulajdonság 
és a biokémiai (géntermék) markerek, valamint a 
DNS-markerek között rendszerint szoros össze-
függés (kapcsoltság) áll fenn. Emellett az adott 
genetikai markerre, rendszerint saját génhelyének 
többszörös alléliája is jellemző (polimorf genetikai 
markerek). Különösen értékesek azok a markeral-
lélek, amelyeknek a populációs gyakorisága közel 
azonos. A kapcsoltság következtében jó lehetőség 
nyílik a markerallélekkel jelzett tulajdonság popu-
lációs változásainak a megismerésére. A polimorf 
genetikai markereknek alapvetően és általában is 
két nagyobb csoportja, a polimorf gén alapúak (I 
típusúak, gének, SNP-k) és az inaktív DNS-ben 
lévő nagyon polimorf mikroszatellita alapúak (II. 
típusúak) különíthetők el. Általában a különféle 
megnevezéssel illetett polimorf DNS szekvenciák 
tekinthetők molekuláris genetikai markereknek. 
Ilyenek az SNP-ék (single nucleotide polymor-
phism), a VNTR-ek (variable number of tandem 
repeats, mikroszatelliták = SSR vagy STR-ek, 
simple sequence repeats, short tandem repeats 
és miniszatelliták), az SSLP-ék (single sequence 
length polymorphism) és újabban az AFLP-ék 
(amplified fragment length polymorphism) és az 
STS-ek (sequence tagged site). A lótenyésztésben 
is jelenleg a legérdekesebb polimorf molekuláris 
markerek a DNS mikroszatelliták, a gének/allélek 
és a különféle mutációik (pontmutációk, SNP-k, 
lásd ott). Ezeket az egyedazonosításban és a szár-
mazásellenőrzésben is alkalmazzák. A gyakorlati 
lótenyésztésben a genetikai markerekre alapozott 
szelekció (MAS, marker assisted selection) is ter-
jedőben van. Lásd még MAS és QTL.

Genetikai távolság: Két vagy több állomány al-
lélgyakoriságában kimutatható eltéréseket nevez-
zük genetikai távolságnak. Az egyes populációk 
reprezentatív mintáiban több lokuszon vizsgált 
allélgyakoriság becslésével és összehasonlításá-
val meghatározható a populációk közötti gene-
tikai távolság és a rokonság. A géngyakorisági 
adatok alapján mikroevolúciós (filogenetikai) fa 
ún. dendrogramm állítható fel, amelyen az egyes 
ágak hossza a vizsgált állományok közötti ge-
netikai távolsággal arányos. A dendrogrammok 
alapján végzett számítás többváltozós biometriai 
módszer, ún. cluster analízis.

Génexpresszió megfigyelése DNS microarray-vel: 
A vizsgálat abból indul ki, hogy az mRNS- 
szint jellemzi az adott gén expressziós szint-
jét és az adott fehérje mennyiségét is (ami nem 
teljesen igaz, de a vizsgálathoz jó közelítés). Az 
mRNS-minta a sejt különböző állapotaiban (pl. 
sejtciklus különböző fázisaiban, más-más kör-
nyezetben) vehető és microarray segítségével jel-
lemezhető az egyes gének expressziós szintje (pl. 
gyengén, erősen, túlexpresszált). Két különböző 
állapot összehasonlításakor mindkettőből kivon-
ják a teljes mRNS-t, amelyből reverz transzkrip-
tázzal cDNS-t készítenek. A két mintát eltérő 
fluoreszkáló jelöléssel látják el, a kettő keverékét 
felviszik a microarray-re, hibridizáltatják, majd a 
nem hibridizáltakat lemossák, és a két eltérő szín 
alapján, fluoreszcencia-detektorral leolvasható a 
kétféle állapotban expresszálódott gének profilja 
és azok azonosíthatók is. Lásd még DNS-chip.

Génexpresszivitás (génexpresszió): 
Lásd génkifejeződés.

Génfordítás (transzláció): Specifikus mRNS ál-
tal irányított fehérjetermelés a riboszómákban.  
A szintézis a mRNS áthaladásával a riboszómán 
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(nő vagy csökken) a populációban (1. ábra). Az 
ilyen betegségek iránti hajlamon alapuló poligé-
nes betegségeket, amelyeket számos genetikai és 
környezeti tényező együttes kölcsönhatása határoz 
meg, multifaktoriális vagy küszöbtulajdonságnak 
is nevezzük. Állatállományokban, különösen a 
környezetfüggő betegségnél, a multifaktoriális kü-
szöbmodell-öröklődés teszi lehetővé a különböző 
súlyosságú kórképek kialakulásának, továbbá a 
betegségek létrejöttében szerepet játszó genetikai 
és környezeti tényezők oktani szerepének a jobb 
megértését. A modellben a betegségek öröklődhe-
tősége is jól magyarázható a hajlam, mint mennyi-
ségi jelleg h2 értékének számíthatóságával, amely 
megmutatja, hogy a betegség teljes fenotípusos 
varianciájában az örökletes tényezők mekkora va-
riancia hányaddal vesznek részt. A multifaktoriális 
betegségek kutatásában nagyon fontos szempont 
a hajlamot meghatározó környezeti és genetikai 
tényezők (markerek) kimutatása, napjainkra kü-
lönösen a környezeti tényezők vonatkozásában 
történt jelentős előrehaladás. Lásd még komplex 
öröklődés.

Lokusz (génhely): A genomikában a lokusz fo-
galma tágabb értelemben is használatos, nemcsak 
génhelyet jelent, lokusznak tekinthetők azok a 
nem kódoló DNS szakaszok is, amelyeket poli-
morf vagy nem polimorf STR-ek (mikroszatelli-
ták) alkotnak. Ebben az értelemben a mikrosza-
telliták is alléleknek tekinthetők. Lásd még gén, 
allél, lokusz (génhely).

Magi (nukleáris) genom: A sejtmagban lévő ge-
nom a teljes genom mintegy 99%-át teszi ki. Tel-
jes nagyságát és méretét, nukleotid és bázissor-
rendjét emlős fajokban, emberben és valamennyi 
emlős háziállatfajunkban ismerjük. Szekvenciáli-
san mintegy hárommilliárd bázispár (AT, GC) és 
kb. 20000 működő gén alkotja, amelyek sejten-
ként változó számban kifejeződő triplet → amino-
sav, gén → géntermék (fehérje, enzim, strukturális 
fehérje, receptor, hormon stb.) kódot és génmű-

– 1. ábra –

A kedvező vagy a kedve-
zőtlen környezethatások 
küszöbérték-megváltozásra 
és megbetegedési arányra 
gyakorolt hatása. A beteg-
séghajlam, mint poligénes 
tulajdonság, normális 
eloszlást mutat plusz- és 
mínusz-variánsokkal. 
A kedvező és a kedvezőtlen 
környezethatásokra eltoló-
dik a küszöb és megváltozik 
a megbetegedések aránya 
is a populációban

M-P
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2.4. AZ ÖRÖKLETESSÉG IGAZOLÁSA;  
        KLINIKOGENETIKAI DIAGNÓZIS

Az egyes öröklődő betegségek és rendellenes-
ségek genetikai alapja és öröklődése általában 
tenyésztési (családfaelemzés, tesztpárosítás), 
fenotípusos (klinikai, laboratóriumi) és moleku-
láris módszerekkel mutatható ki. A terheltségek 
és a betegségek örökletességének és pontosabb 
öröklésmenetének igazolása nem mindig kön�-
nyű feladat. A kóros tulajdonság oktanában főleg 
akkor gyanakodhatunk genetikai hatásokra, ami-
kor az egyes családokban vagy fajtákban, esetleg 
vérvonalakban nagyobb gyakorisággal fordul elő 
(familiáris halmozódás, fajtadiszpozíció). Ez az 
empirikus megközelítés nem tekinthető egyér-
telmű bizonyítéknak. Az örökletes bántalom ter-
mészetéről értékes információt nyújt az össze-
hasonlító genetika/genomika tudománya, amely 
különösen akkor hatékony, ha a vizsgálandó és a 
genetikailag feltárandó betegséget már más labor- 
és háziállatfajban vagy az emberben leírták, és 
annak molekuláris genetikai háttere is tisztázott. 
A biokémiai, pl. enzimdefektusokban megnyil-
vánuló örökletes rendellenességek diagnosztizá-
lásában a genomelemzés segítségével különösen 
nagy szerepet kap az összehasonlító genetika és 
a géntérképezés. Az élőlények egyes csoportjai, 
így pl. az emlősök is hasonló, vagy azonos gé-
nekkel rendelkeznek, ahol különösen a mutációk 
típusában és a gének genomiális integrációjában, 
de sokszor felépítésében is, nagy különbségek le-
hetnek. Egy-egy gén esetében ugyanakkor, annak 
már más fajon belül megtörtént beazonosítása és 
ismerete, nagy segítséget jelenthet azoknál a fa-
joknál, ahol a gén és a mutációi (allélikus változa-
tai) ismeretlenek. Ma már a legtöbb háziállatfaj, 

így a ló genomját is feltárták, ami az összehason-
lító genomika és a génbankok adatainak felhasz-
nálásával segíti a génmutációk lokalizációjának 
beazonosítását.

A potenciálisan hordozó egyedek vizsgálata a 
tenyésztői munkában is jelentőséggel bír. A káros 
alléleket hordozó egyedek kiszűrésére a recesszí-
ven öröklődő bántalmaknál kerül sor. A hordozók 
a recesszív heterozigótaság igazolásával (család-
faelemzéssel, tesztpárosításokkal, fenotípus- és 
génteszttel) szűrhetők ki (heterozigótaszűrés, 
carrier diagnózis). A domináns öröklésmenetet 
mutató terheltségek fenotípusos diagnózisa még 
részleges dominancia esetében is egyértelmű.

Családfaelemzés (pedigrédiagram)

Alapja a rendellenességek, anomáliák, klinikai 
tünetek, szindrómák előfordulása családokban 
és egymást követő nemzedékekben. A mendeli 
törvényszerűségek és a valószínű genotípusok 
számítógépes elemzésével a homozigótaság való-
színűsítése megoldható. A pedigréanalízis a csa-
ládra, a felmenő és az oldalági rokonokra, vala-
mint az utódokra vonatkozó családfa-információk 
elemzését jelenti. A családfaelemzéssel feltárható 
és igazolható valamely hiba örökletessége vagy 
akár öröklésmódja is. Ehhez a betegséget követő, 
több generációs, rokonságban álló csoportok ada-
tait feltüntető ún. családfák (pedigrédiagramok) 
elkészítése szükséges. Előnyös, ha az expresszi-
vitásra és a penetranciára vonatkozóan is rendel-
kezésre állnak adatok. A családfák felrajzolásá-
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elégséges adatokat szolgáltatnak a mutáns allél 
beazonosításához. A minták között homozigóta 
egészséges, homozigóta beteg és heterozigóta 
egyedeknek egyaránt kell szerepelniük. A meg-
szekvenált teljes genomban meg kell találni azt 
a DNS variánst (szakaszt), amelynek szegregáló-
dása az adott családban (populációban), az egyes 
nemzedékekben és genotípusokban számítógépes 
bioinformatikai elemzéssel nyomon követhető. 
Az elemzés során több milliós nagyságrendű vari-
ánst kell kiértékelni, ami nem minden esetben ve-
zet eredményre. Több nemzedékes minták teljes 
genom és szegregációs analízisével napjainkban 
több lóbetegséget is tisztáztak már.

Fenotípusos szűrés

Laboratóriumi (biokémiai, metabolit, enzim, he-
matológiai, vizelet stb.) vizsgálattal a fenotípus és 
a genotípus meghatározása is lehetséges. Számos 
klinikai (radiológiai, endoszkópiás, májfunkciós, 
vese clearance, oftalmológiai, kardiológiai stb.) 
vizsgálat is fenotípus-vizsgálatnak minősül. A 
fenotípus-tesztek a genetikai bántalom valami-
lyen fenotípusos jellemzőjét (metabolit fölhalmo-
zódás vérben, vizelettel ürülés, enzimaktivitás, 
vérkép megváltozása, retinális elváltozások stb.) 
mutatják ki. A fenotípusos vizsgálatokkal a re-
cesszív öröklődésű betegségeknél csak a homo-
zigóta betegek azonosíthatók. Kivételt képeznek 
a kodomináns öröklődésű enzimdefektusok, ahol 
az enzimaktivitás megváltozása utalhat a hetero-
zigóta genotípusra is. A heterozigóták vérében 
ilyenkor az enzimaktivitás kb. 50%-os csökkené-
se mérhető. Ezekben a ritka esetekben a bántalmat 
hordozó heterozigóták fenotípusos, azaz csökkent 
enzimaktivitáson alapuló szűrése, lehetséges.  
A legtöbb fenotípusos teszt inkább a homozigóta 

egyedek vizsgálatára alkalmas. A többgénes be-
tegségek változatos fenotípusos expresszivitást 
mutatnak, eltérő formákban jelenhetnek meg. Ki-
mutatásukat megnehezíti, hogy kialakulásukban 
jelentős a környezet szerepe is. Az ide sorolható 
poligénes OCD esetében a röntgenvizsgálat (CT) 
fenotípusos tesztnek is tekinthető.

Genetikai vizsgálatok

Az örökítő anyag vizsgálata egyrészt a genommu-
tációk (citogenetikai vizsgálat), másrészt mutáns 
gének közvetett (markeres) vagy közvetlen vizs-
gálatára (génteszt) irányul.

Citogenetikai vizsgálat (kromoszóma, kariogram 
és kariotípus vizsgálat). A kariogram az adott 
egyed metafázisban lévő teljes diploid kromoszó-
ma-garnitúráját jeleníti meg. A szabályos vagy 
rendellenes haploid kariotípus megállapításához, 
a kariotipizáláshoz, mindig több kariogram kiér-
tékelése szükséges. Az állatok kromoszómái a vér 
limfocita tenyészetében vagy más osztódó sejtek-
ben vizsgálhatók. A limfocitatenyésztés heparinos 
vérből végezhető, a kromoszómák vizsgálatához 
általában az alábbi fontosabb lépések szükségesek:
	• Mitogén anyag (fitohemagglutinin, PHA) adá-

sa a sejttenyészethez sejtosztódás serkentése 
és sejttranszformáció indukálása céljából.

	• 48-72 órás sejttenyésztés.
	• A sejtosztódás leállítása a metafázisban kolhi-

cin vagy vinblasztin hozzáadásával, amelyek 
az osztódási orsó húzórostjainak működését 
blokkolják, és ennek hatása a metafázisos sej-
tek feldúsítása.

	• Hipotonizálás, amely során a sejtek megduz-
zadnak, sejthártyájuk felszakad és a kromo-
szómák elkülönülve egy csomóban együtt 
maradnak.
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ahol egyes mutáns változatok teljesen felfüggesz-
tik a pigment szintézisét a szemben és a bőrben is, 
ami teljes, valódi pirosszemű albínó fenotípusban 
mutatkozik meg. Ilyen OCA1 albinizmus labora-
tóriumi egereknél és patkánynál, valamint egyes 
nyúlfajtáknál fajtajelleg. Az OCA1 más eseteiben 
a tirozináz korlátozott mértékben és bizonyos 
környezeti körülmények között (pl. alacsonyabb 
hőmérsékleten) még működőképes és a hidegebb 
bőrterületeken termelődik pigment (hőérzékeny 
tirozináz változat). Ez a mutáns tirozináz allél 
található pl. a sziámi macskáknál és a kaliforni-

ai nyúlnál, ahol a hidegebb testrészeken (kolor-
points) még lehetséges pigmentszintézis. OCA1 
albinizmus egyik formája sem ismert lovaknál. 
(2) OCA2 albinizmus (P-gén mutáció) állatokban 
nem ismert, emberben erősen lecsökkent pigment 
szintézissel jár (szeplős, világos bőr, kék szem, 
szőke haj). (3) OCA3 albinizmus (tirozinázsze-
rű fehérje mutációja, TYRP1, tyrosinase-related 
protein) kutyában a barna szín kivilágosodását, 
sajátos vöröses, pigmenthiányos albinizmust 
okoz. (4) OCA4 albinizmus (membrane-associa-
ted transporter protein, MATP, más néven solute 

– 2. ábra –

Pigmentszintézis (melanogenezis) sematikusan
Rövidítések:
TRP: tyrosinase related protein, (tironizáz-szerű fehérje); 
DOPA: dihidroxiphenilalanin; 
L-DOPA: levo-dihidroxiphenilalanin a melanogenezis prekurzora; 
DHI: 6,6-dihidroxiindol; 
DHICA: 5,6-dihidroxikarboxilsav



83

– 9. kép –
A fjord kislónál a fakó szín különféle változatai fajtajellegnek minősülnek. A fakó színváltozatai és genotípusai (balról 
jobbra): sárgafakó (e/e//D/-//C/C); izabellafakó (e/e//D/-//C/Ccr); egérfakó (a/a//D/-//C/C); pejfakó (A/-//D/-//C/C) és 
zsufafakó (A/-//D/-//C/Ccr). 
Megjegyzés: A fjord kislónál a valódi fakó és a krémhígulás alléljei kombinálódnak. A krémszínű fakók (krémfakók) 
genotípusai: e/e//D/-//Ccr/Ccr (cremello); A/-//D/-//Ccr/Ccr (perlino cremello) és a/a//D/-//Ccr/Ccr (smoky cremello)
(Fjord Colors The Horse Forum, méltányos használat)

a vörös-zsufa, a sárga-zsufa, a fehér-zsufa, a hal-
vány- és a hermelinfakó. Ezek a fakó színmeg-
jelölések, a genotípus pontos megjelölése nél-
kül, nem eléggé megbízhatóak, de ha a színhez 
a genotípust is hozzátesszük, akkor néhányuk ma 
is nagyon találó lehet. Legtöbbjük genotípusa va-
lójában a pej-, az egér- és a sárgafakó valamilyen 
módosulásának és/vagy expressziós eltérésének 
felel meg. De lehetnek közöttük a krém allél (Ccr) 
jelenlétére utaló színek is.

A CH és a Ccr allélok, a keresztezésekben, a 
D alléllal kombinálódhatnak és ugyanazon fakó 
egyedben együtt is előfordulhatnak. A kombináci-
ók eredményeként további változatos fakó színek 
jöhetnek létre, amelyeknek pontos meghatározása 

sokszor csak molekuláris módszerekkel lehetsé-
ges. A fakó fenti árnyalatai közül egyesek a Ccr al-
lél és a D allél együttes jelenlétére és kettős szín-
hígulásra utalhatnak pej- és sárgafakó lovakban. 
A nagyon erősen hígult, pl. fehér-zsufa, halvány 
és hermelinfakó megjelöléseknél a D allél mellett 
a krém allél homozigótaságára is gondolhatunk. 
A D és a Ccr allél különleges kombinációit a fakó 
norvég fjord kisló mutatja nagyon szemléletesen. 
A fjord lóban a D allél meglétét, a gerinc vonalá-
ról a farokszőrzetre is lefutó hátszíj jelzi, a fakó 
szőrzet további kivilágosodását pedíg a Ccr allél 
heterozigóta vagy homozigóta genotípusa bizto-
sítja. A fakó szín változatai a védett fjord ló fajta-
jellegéhez tartoznak (9. kép).

3. A LÓ SZÍNÖRÖKLÉSE
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külön kerül ismertetésre. Valamennyi fehér és fe-
hértarkaság típus közös jellemzője a domináns és/
vagy kodomináns öröklődés (6. ábra).

W lokusz (white, domináns fehér, KIT gén)

Polimorf allélek: W1-46, w

Az autoszomális domináns öröklődésű fehér 
színt, a fehér területek igen változatos kiterjedésé-
vel, az ECA3-as kromoszómán lokalizálódó KIT 
(tirozinkináz, proto-oncogene receptor tyrosine 
kinase) gén számos (jelenleg már jóval 20 fölötti, 
most éppen 46) allélikus mutáns változata hatá-
rozza meg. A KIT gén rendkívüli módon hajlamos 
a spontán mutációra és igen nagy allélikus hete-
rogenitást (polimorfizmust) mutat lóban. Nem 
túlzás azt állítani, hogy újabb spontán mutációs 
allélváltozata bármely lófajtában, bármikor meg-
jelenhet. A KIT gén számos sejttípusban (vér- és 
pigmentsejtekben, szőrtüszőkben) alapvető élet-
tani működést fejt ki. A domináns fehér szín kiala-
kulásában, a KIT génnek az embrionális fejlődés 

során, a melanoblaszt sejtek túlélésében játszott 
szerepe a döntő. A KIT fehérje szabályos műkö-
dését érintő mutációk ezért a bőrben és a szőr-
tüszőkben részleges melanocita és pigmenthiányt, 
ennek megfelelően fehér tarkázottságot okoznak. 
Egyes allélváltozatai a bőr és a szőrszálak teljes 
pigmentmentességét is eredményezhetik; ezek az 
egyedek teljesen fehérek. A KIT génnek ez a ha-
tása domináns fehér jellegként ismeretes. Minden 
lónak van KIT allélja, mivel a génműködés alap-
vetően fontos élettani folyamatokat szabályoz. 
A fehér színt semmilyen formában nem mutató 
egyedekben a „vad” KIT allél fordul elő. Nem 
mindegyik eddig kimutatott és szekvenált KIT 
allél depigmentációs hatása ismert teljes mérték-
ben, de közülük számosnak a működése már jól 
ismert. Ezek a változatos fehértarkaság és a telje-
sen fehér szín megjelenéséért felelősek különféle 
lófajtákban. Korábban csak a domináns teljesen 
fehér színt tulajdonították a KIT allélnak, de ma 
már tudjuk, hogy számos allélvéltozata közül jó-

– 6. ábra –

(a) A fehértarkaság jellemző változatai 
lóban (sematikusan): Tobiano, To; Overo, 
O; Splash white, SW; Sabino, Sb. (b) Splash 
fehértarkaság, SW expressziós eltérései 
fekete alapon. (Módosítva, méltányos 
használat)

(a)
(b)
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– 20. kép –

A párductarkaság jellemző genotípusai és fenotípusai, a „D” csikó gyakorlatilag teljesen fehér. 
(vgl.udavis.edu, méltányos használat)

– 19. kép –

A párductarkaság igen nagy változatosságot mutat és bármely más színnel is kombinálódhat. (appaloosamuseum.
org, méltányos használat)
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4.6.4. Poliszaharid tárolási myopathia,  
             1. típus (polysaccharide storage  
             myopathy, PSSM1)

Ok: A lovak PSSM betegségének lényege abban 
áll, hogy a glikogénképződés és a tárolás zavara 
miatt a vázizomzatban, fölösleges mennyiségben 
és egyenlőtlen eloszlásban, glikogén halmozódik 
föl. A glikogéntárolási betegségnek két alapvető 
típusát ismerjük.

PSSM típus 1: Az 1-es típusú glikogéntárolási 
zavar autoszómális domináns öröklődést mu-
tat és a glikogén-szintázt (GYS1) kódoló gén 
pontmutációja okozza. A mutáció következté-
ben a glikogén-szintáz géntermékben arginin 
→ hisztidin aminosavcserére kerül sor. Emiatt 
a mutáns enzim aktivitása folyamatossá válik 
és kevésbé érzékeny az egészséges lovakban 
fennálló aktivitását szabályozó folyamatokra. 
Az enzimaktivitás mind az egészséges, mind 
a PSSM-beteg lóban az inzulin hatása alatt áll. 
A nagy keményítő-tartalmú takarmánybevitel 
a szervezetben szubsztrát által limitált oxida-
tív anyagcsere-fokozódást eredményez, ami 
gyengíti a glikogénből képződő acetil-CoA 
termelődését az izomzatban. Az izomrostokban 
következményesen fellépő energiahiány izom-
merevséget és izomkötöttséget vált ki. A vér 
glükóz és inzulin szintjének megemelkedését, 
továbbá az egyedi inzulinérzékenység fokozó-
dását kiváltó takarmányfelvételek súlyosbíthat-
ják az izomfájdalom klinikai tüneteit.
A PSSM 1-es típusa számos európai és ame-
rikai lófajtában előfordul, az arab és az angol 
telivér lovaknál azonban eddig csak a 2-es tí-
pust (PSSM 2) figyelték meg. A GYS1 mutáció 
eredetét a mai modern lófajták kitenyésztése 
előtti időszakra teszik, ezért is figyelhető meg 
annyi európai és amerikai lófajtában, beleértve 

a quarter fajtát is, különösen annak „halter” tí-
pusát, ahol a genetikai fogékonyság 28%-osra 
tehető. Megállapították paint, appaloosa, belga 
hidegvérű, percheron, haflingi, morgan, musz-
táng, rocky mountain, tennessee séta, hannove-
ri, továbbá meghatározhatatlan típusú melegvé-
rű és sodrott lovakban egyaránt. Érdekes, hogy 
eddig sem az angol, sem az arab telivérekben 
nem figyelték meg. 

PSSM típus 2: A 2-es típus az egyeshez hasonló 
glikogéntárolási zavarral jár, de pontos moleku-
láris okát nem ismerjük, annyi bizonyos, hogy 
nem a GYS1 gén mutációja okozza. A PSSM 
2-es típusa a quarter rokonságú lovak izom-
merevedésének 25%-áért, más melegvérűek-
ben (sportlovakban) 80%-áért tehető felelőssé, 
emellett gyakrabban az arab lovaknál, és ritkáb-
ban az angol telivéreknél fordul elő. (További 
részletek a myofibrilláris myopathia, MFM 
izombetegségnél).

Jellemzők: A beteg lovak izomzata érzékennyé, 
fájdalmassá és merevvé válik, és különféle foko-
zatú sántaságok tüneteit mutatják. A PSSM során 
valamennyi jármód rendellenessége megfigyelhe-
tő, de a sántaság jelei különösen a végtag indítás és 
emelés fázisában láthatók. 
Az 1-es típusú PSSM egy másik izombetegséggel, 
a malignus hipertermiával (lovak genetikai alapú 
stresszérzékenységi szindrómájával) is kombi-
nálódhat. Ezekben az esetekben a megbetegedés 
súlyosabb fokú; és a sánta ló állapota a dietetikai 
jellegű takarmányváltoztatásokra és a kíméletes 
mozgatásra is alig javul. 

Megelőzés, védekezés: A PSSM gyógykezelése 
és megelőzése a RER-éhez hasonló, és ugyanúgy 
gyógyszeres, dietetikai és mozgatási szempontok-
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– 39. kép –

Kondrodiszpláziás törpe ló az amerikai miniatűr ló rendellenessége: (a, b) életképes egyedek; (c) halvaszületés;  
(d) állcsont lerövidülés
(Abranches de Andrade et al., Scientific Reports, 2020. 10. article number: 15238. Méltányos használat)

öröklődik. A gén a kollagén és a proteoglikán 
képződésben, a szabályos extracelluláris mátrix 
kialakításában, de a porcszövet elcsontosodása 
folyamatában is fontos szerepet játszik, szorosan 
együttműködve más kollagén génekkel. Az ilyen 
csikók és a felnőtt lovak is fenotípusosan kisebb 
termetűek. Jellemző az elülső és a hátulsó végta-
gok túlnyújtása, valamint a csüdízület lazasága és 
a lábtőízület talaj közelisége. A végtagok nyújtó 
szalagjai lazák, túlnyúltak, a térd és a csánk ízüle-
tei kifelé fordulnak, ami miatt a csikó szabálytalan 
járást mutat. Az eddigi vizsgálatok a fríz lovakban 
mintegy 12%-os mutáns géngyakoriságot állapítot-
tak meg (további részleteket lásd külön is).

A D1 allél bármelyik más mutáns alléllal kombiná-
lódva (D1/D1-4) letalitást (abortuszt) eredményez, 
a D2-4 allélok egymás közötti homozigóta és ket-
tős heterozigóta kombinációi viszont élő kondro-
diszpláziás törpe alkatot (39. kép), és kivételesen 
(D2/D2) abortuszt von maga után. 

Az aránytalan (oszteokondrodiszpláziás) tör-
peség további típusát fríz lovakban írták le. Ezt a 
törpenövést a B4GALT7 (beta-1,4-galactosyltrans-
ferase 7) fehérjét kódoló gén (ECA14) mutációja 
okozza. (Emberben ugyanezen gén mutációja a 
kollagén-betegség, az Ehlers-Danlos szindró-
ma és a kondrodiszpláziás törpeség egyik típusát 
okozza). A defektus autoszómális recesszív módon 
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alegysége (apha3, béta3 és gamma2 lánca) van, 
amelyeket a LAMA3, a LAMB3 és LAMC2 gének 
kódolják. A laminin génkomplex két mutációját is 
(JEB1, JEB2) azonosították, az elsőt a hidegvérű, 
a másodikat az amerikai nyerges lovaknál mutatták 
ki. A JEB1 gén (LAMC2) olyan citozin beépülése 
miatt keletkezett frameshift mutáció, amely egy 
korai stop kodon kialakításával csonka laminin 
fehérje képződését eredményezi a bőrben. A JEB2 
(LAMA3, laminin subunit alpha3) a JEB1-től el-
térő, a laminin gén 24-27. exonjáig terjedő nagy-
méretű deléciós mutáció (6589 bp-os), amely 
ugyanúgy részleges bőrhiányt okoz. Ez a mutáció 

azonos az emberi Herlitz-féle JEB betegséggel és 
így alkalmas állati modellnek minősül az emberi 
defektus tanulmányozására, mivel a génmutáció 
emberben is hasonló bőrhiányt okoz. Mindkét mu-
táns allél autoszómális recesszív módon öröklődik, 
s csak a homozigóta csikók mutatják a bőrhiányos 
rendellenességet. Feltehetően a bántalomnak más 
lófajtákban is léteznek más allélvariánsai is, ezeket 
eddig nem azonosították.

Jellemzők: A homozigóta csikók tipikusan élve 
születnek, és viszonylag csak kevés elváltozást 
mutatnak. 1-5 nap után azonban kisebb léziók 

– 44. kép –

Balra: WFFS melegvérű lovak törékeny csikó szindrómája, elhullott csikó; (jobb fent) végtagok túlnyúlása; (jobb lent) 
szakadékony bőr és kötőszövet 
(www.equinephenotypes.org; practicalhorsegenetics.com.au, wffs.eurodressage.com, méltányos használat)
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súlyos izomgyulladásában, és izomsorvadásban 
realizálódik. (Részleteket lásd az izombetegsé-
geknél).

Immunmediált thrombocytopenia: 
Korábban idiopathiás trombocytopeniának is ne-
vezett véralvadási rendellenesség (vérzékenység) 
lovakban. A vérlemezkék (vagy a vérlemezké-
ket képző csontvelő sejtek) sérülését és számuk 
csökkenését, az ellenük irányuló ellenanyagok 
okozzák. A tüneteket apró (petechiális) vérzések, 
vörös foltok jelzik a száj nyálkahártyáján (ínyben) 
és a bőrben. Az orr nyálkártyájának vérzése eny-
hébb-súlyosabb orrvérzésben mutatkozik meg. A 
tartósan fennálló vérzéses állapot vérszegénység 
kialakulásához is vezethet. A bélcsatorna nyál-
kahártya vérzéseit sötét (fekete) bélsár ürítése 
jellemzi. Csontvelő vizsgálatával (ellenanyag-kö-
tődés kimutatásával) megállapítható, hogy a 
vérzéses diathesist a vérlemezkék, vagy a vérle-
mezke-képző csontvelő sejtek immunkárosodása 
okozta-e. 

Immunmediált keratitis (IMMK, immun-

közvetítéses szaruhártyagyulladás):

Szaruhártyahomály és fekélyek képződésével járó 
helyi autoimmun gyulladásos folyamat, amely 
jellemzően csak az egyik szemben figyelhető 
meg, de előfordulhat mindkét szemben is. A sza-
ruhártya ilyen autoimmun megbetegedése inkább 
csak idősebb lovakra jellemző. A szaruhártya 
kisebb-nagyobb területei kissé homályosabbá is 
válhatnak, ami zavarhatja a lovat a látásban. 

Infarktusos purpura hemorrhagica 

(IPH, infarktusok kialakulásával járó érgyulladá-

sos megbetegedés): Sajátos érbetegség, amely 
során az izomzatban (a fartájékon és a hátulsó 
végtagokon) és más szervekben is, így a gyo-

mor-bél csatornában, kólikás tünetekkel járó, 
fájdalmas infarktusos elhalások alakulnak ki. Az 
izomzat súlyos megbetegedését sántaság, bénulá-
sos tünetek és főleg a végtagokon, izommerevség 
és ödéma kialakulása kíséri. A kólikás és a reflux-
os tünetek a gyomor és a bélcsatorna hemorrha-
giás-infarktusos megbetegedésére utalnak, ami 
prognosztikai szempontól nagyon kedvezőtlen. 
A megbetegedett lovaknál gyakran Streptococcus 
equi fertőzés (takonykór, purpura hemorrhagica) 
és ellene történt vakcinázás igazolható a kórelőz-
ményben. A vérszérumban emelkedett kreatinki-
náz (CK, >47000 U/L) és aspartát-aminotransz-
feráz (AST, >960 U/L) emelkedés, és magas 
Streptococcus equi ellenanyag titer mérhető, a 
laborlelet nagyon hasonló a purpura hemorrhagi-
cáéhoz, de annál valamivel súlyosabb,  jellemző 
a leucocytosis, a neutrophilia, az albuminszint 
csökkenése és a globulinszint (S. equi ellenanya-
gok) erőteljes (túlreagáló) emelkedése. Az au-
toimmun túlreagálásos folyamatok jelzőjeként  
M fehérjék (SeM) és SeM-IgA immunkomplexek 
is kimutathatók az erek falában, ami az érgyulla-
dás, az érelzáródás, és súlyos infarktusok kialaku-
lásának legfőbb oka. Az ember, hasonló megbete-
gedése a Henoch-Schönlein purpura, amely főleg 
a gyermekeket érinti és streptococcuszos, vírusos 
és gyógyszer érzékenységek után másodlagosan 
alakul ki.  A prognózis kedvezőtlen, nagy adag-
ban immunszupresszív (nagyhatású kortikoidos) 
gyógykezelés jöhet szóba. 

Purpura hemorrhagica: A légzőszervek Strepto-
coccus equi, ritkábban Corynebacterium pseu-
dotuberculosis fertőződése okozza. A nyálka-
hártyákon vérzések, a végtagokon beszűrődés, 
esetenként orrvérzés jellemzi, a ló általános álla-
pota is súlyos (láz, levertség, szapora szívverés és 
légzés). 
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