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Genetika stafordšírských bulteriérů

 Každé plemeno je jedinečné a má vlastní genetickou zátěž

 IPFD (international partnership for dogs) https://dogwellnet.com/



L-2-hydroxyglutarová acidurie (L2HGA)

 neurometabolické onemocnění

 mutace chr8: c.1298_1300delinsCTT genu L2HGDH (2007) 



L-2-hydroxyglutarová acidurie (L2HGA)
 Projevy: různorodé klinické neurologické problémy včetně 

psychomotorické retardace, záchvatů (podobných epilepsii), 
ataxie („vratká chůze"), svalová ztuhlost

 Nástup: ve věku 6 měsíců až jeden rok (ale i později)

 Životní délka: mnoho postižených psů se dožívá dospělosti, 
ale kvalita života bývá s postupem onemocnění snížená. 
Někteří psi mohou žít relativně dlouho s mírnými projevy, 
jiní postupně ztrácejí schopnost normálního pohybu.

 Léčba: kauzální terapie není známá. Léčba je podpůrná 
a symptomatická (antiepileptika při záchvatech, dieta, ale bez 
jednoznačného důkazu účinnosti).

 Výskyt: 10% přenašečů



Hereditární katarakta (HC)

 Projevy: šedý oční zákal

 mutace chr5: c.971del genu HSF4 (2006) 

 Příznaky: během prvního roku života, zákal vždy v obou očích.
Onemocnění je progresivní, vyústí až v úplnou slepotou přibližně 
kolem tří let věku psa.

 Výskyt: 5% přenašečů



Zkrácený ocásek (Screw tail)
 Projevy: malformace a srůsty obratlů, jejichž následkem je zalomení 

ocasu a jeho zkrácení o přibližně 8 až 15 obratlů

 mutace chr5: c.2051del genu DVL2 (2018) 



Recesivní dědičnost

 L2HGA, HC, Screw tail

 Nemoc se projeví jen u psa, který zdědí mutaci od obou rodičů 
= mutovaný homozygot (P/P)

 Pes, který zdědil mutaci jen od jednoho rodiče je přenašečem 
nemoci, nemá žádné projevy = heterozygot (N/P)

 Pes, který nezdědil žádnou mutaci = zdravý homozygot (N/N)

 Krytí dvou přenašečů: 25% N/N, 50% N/P, 25% P/P

 Krytí přenašeče a zdravého homozygota: 50% N/N, 50% N/P



Maligní hypertermie (MH)
 farmakogenetická porucha kosterního svalstva, vyvolána 

reakcí na chemické spouštěče, anestetikum

 mutace chr1: c.1643T>C genu RYR1 (2001)

 Projevy: hyperkapnie (více CO2 v krvi), tachykardie (zrychlený tep)
a hypertermie, později arytmie, rabdomyolýze (rozpad svalových 
vláken), selhání ledvin a smrt. 

 Dominantní dědičnost: pouze jedna kopie mutovaného genu 
je dostačující pro vznik klinických příznaků.

 Vzácná porucha, incidence napříč plemeny 0-2%



Zbarvení psů

dva pigmenty, jejich střídáním vzniká celá škála všech barev psů

Eumelanin – černý pigment

Feomelanin – červený pigment

Produkce pigmentu u psů funguje hierarchicky.



Hierarchie lokusů

Mgr. Barbora Bláhová



Zbarvení stafordšírských bulteriérů
 Barva: Červená, plavá, bílá, černá nebo modrá, nebo kterákoli 

z těchto barev s bílou. Žíhaná všech odstínů nebo žíhaná s bílou. 
Černá s pálením nebo játrová barva je vysoce nežádoucí.

 Červená, plavá – feomelanin 
e/e 
E/E (E/e) + ky/ky + ay/ay (ay/aw, ay/at, ay/a)
Má-li pes melanistickou masku, je plavý / červený kvůli ay



Zbarvení stafordšírských bulteriérů

 Černá – eumelanin 
E/E (E/e) + KB/KB (KB/kbr, KB/ky)
E/E (E/e) + ky/ky + a/a

 Modrá – ředěný eumelanin 
E/E (E/e) + KB/KB (KB/kbr, KB/ky) + d1/d1

 Žíhaná – střídání eumelaninu a feomelaninu
E/E (E/e) + kbr/kbr (kbr/ky) + alely lokusu A vyjma a/a



Zbarvení stafordšírských bulteriérů

 Nežádoucí játrové zbarvení způsobuje genotyp b/b lokusu B 
(mění černý eumelanin na hnědý) 
→ nespojovat dva přenašeče alely b

 Nežádoucí černopálené zbarvení způsobuje genotyp at/at 
nebo at/a lokusu A → nespojovat dva přenašeče alely at
pálení se projeví jen pokus pes nenese KB
pálení se projeví jen pokud pes nese kombinace kbr a ky

 Bílá = absence pigmentace, náhodná distribuce
- velké plochy MITF gen – neúplně dominantní:
S/s méně bílé než s/s
- malé plochy – příčina neznámá (porucha pigmentace 
v embryonálním vývoji?)



Genetický profil

Genetický profil psa je soubor DNA znaků, charakteristický 
výhradně pro daného jedince, jeho jednoznačná celoživotní 
identifikace. 

Genetický profil = DNA profil = genetický typ = genetický otisk 
prstu = DNA fingerprint



K čemu slouží genetický profil

1 ) Nejspolehlivější identifikace

Trend směřuje k co nejjednoznačnější identifikaci. Tetování se může stát 
nečitelné, čip se může ztratit nebo přestat fungovat. S pomocí genetického 
profilu lze totožnost psa kdykoliv znovu ověřit → je vhodné profilovat štěňata 
po očipování. Při nefunkčním čipu lze opakovaným testem ověřit, že se jedná 
o stejného psa.

2 ) Ověření rodičovství

- pochybnosti o rodičovství

- povinná kontrola u řady chovatelských klubů

- vícenásobné krytí (záměrné, náhodné) – vrh může být smíšený a část vrhu je 
jednoho otce, část toho druhého



3 ) Určení otce při inseminaci

Umělé oplodnění nese zvýšené riziko, že otcem může být úplně 
jiný samec, než je uváděno. Dárce spermatu by měl mít 
stanovený DNA profil, aby bylo možné paternitu ověřit – např. 
u hospodářských zvířat je tato povinnost daná zákonem.

4 ) Populační studie – diverzita / homozygotnost plemene

Existuje-li databáze DNA profilů plemene, lze z nich zjistit míru 
diverzity plemene a míru stejnosti/rozdílnosti jedince vůči 
populaci plemene → vhodný nástroj při výběru chovného páru, 
který pomůže omezit inbreeding. / Z databáze profilů lze zjistit 
profil homozygotnosti plemene a míru homozygotnosti jedince 
v rámci plemene (větší míra homozygotnost bývá výsledkem 
inbreedingu).



Uvádím-li „clear po rodičích“ u dědičné nemoci, měl 
bych doložit ověření rodičovství. Tvrzení, že je štěně 
„clear po rodičích“, samo o sobě postrádá průkaznost. 
Je potřeba důkaz, že je chovný pár skutečně zdravý 
(výsledky genetických testů rodičů) a že se opravdu 
jedná o rodiče štěněte (potvrzení o parentitě na 
základě genetických profilů rodičů a potomka).
Doporučuje se uvádět pouze od generaci, jako 
prevence chyby. 

Potvrzení „clear po rodičích“ 



K čemu genetický profil neslouží

 neslouží k posouzení zdravotních a vizuálních 
dispozic  nebo schopnostních předpokladů

 nelze z něj vyčíst informaci o přítomnosti či 
nepřítomností kauzálních mutací dědičných 
onemocnění



DNA profilování
Dva metodické přístupy 
- STR (ISAG2006) – stanovení délek mikrosatelitních úseků
- SNP (ISAG2020) – stanovení jednobodových záměn

  
STR SNP



Srovnání ISAG2006 a ISAG2020

21 markerů (+ 12) 231 markerl (114 + 117)

STR SNP

3x rychleji mutující stabilnější

nepokrývá všechny chromozomy rovnoměrnější pokrytí chromozomů

lze použít pro ověřování rodičovství i jiných 
rodinných vazeb (1. a 2. stupeň)

lze použít pro ověřování rodičovství i jiných 
rodinných vazeb (1., 2. a 3. stupeň)

vyhodnocení paternity zvládne poučený laik k vyhodnocení paternity je třeba software

ISAG2006 ISAG2020



horší použití pro populační studie lze lépe použít pro populační studie s cílem 
kontrolovat inbreeding plemene (kvůli 
velkému množství markerů a lepšímu pokrytí 
genomu):

genetická diverzita plemene – jak moc jsou 
si jedinci v rámci plemene podobní, kteří jsou 
si podobnější a kteří jsou geneticky 
rozdílnější

zjištění heterozygotnosti plemene a 
individuální heterozygotnost jedince (menší 
hetrozygotnost je často výsledkem většího 
inbreedingu)

ISAG2006 ISAG2020



levnější metoda dražší metoda

cena analýzy se s množstvím vzorků nemění, 
naopak roste pracnost

cena analýzy klesá s počtem testovaných 
vzorků při stejné pracnosti

v jednom čase se změří 4-16 vzorků (dle 
velikosti analyzátoru)

velká výkonnost – v jednom čase změří 
mnoho markerů (231 markerů SNP profilu) u 
mnoha vzorků (stovky)

lze změřit STR profil vzorku za jeden den sekvenování jednoho až stovek vzorků 
probíhá minimálně tři dny

analýza probíhá častěji (zatím) vzorky se do analýzy sbírají, analýzy probíhají 
v delších časových intervalech (zatím)

ISAG2006 ISAG2020



vysoká náročnost na odbornost personálu pro 
vyhodnocení naměřených dat

automatizace vyhodnocování naměřených dat

vyhodnocení dat a vydání výsledku dat dobré 
kvality trvá cca 20 min (vyhodnocení dat 
vzorku špatné kvality trvá i 60 min)

vyhodnocení dat a vydání výsledku dat dobré 
kvality trvá cca 5 min (vyhodnocení dat vzorku 
špatné kvality trvá i 60 min)

dostačuje běžná kancelářská počítačová 
vybavenost

nutné výkonné počítače a velká úložiště dat

servis kapilárního sekvenátoru stojí deseti 
tisíce ročně (do 50tis Kč)

servis sekvenátoru MPS stojí sta tisíce ročně 
(kolem 250tis Kč)

trend měřit hodně znaků u hodně vzorků 
najednou za málo hand-on času  s potřebou 
menšího množství vysoce školených 
odborníků

přístup preferují velké laboratoře, investují do 
automatizace

omezení dostupnosti přístrojů, které umí 
analyzovat mikrosatelity

přístup podporují biotechnologické firmy

ISAG2006   ISAG2020



Diverzita populace plemene z SNP



Diverzita SBT z SNP

Přes 250 SNP profilů



Homozygotnost populace plemene z SNP



Heterozygotnost SBT z SNP



Přechod z ISAG2006 na ISAG2020
Metody poběží dlouhou dobu paralelně vedle sebe (jistě 5 let, možná 
až 10 let). Bohužel, někteří psi budou mít změřené oba profily → 
vícenáklad :-(

Vzorky testované na STR jsou téměř vždy archivovány → v budoucnu 
bude možné rodiče porovnat s potomkem, který bude mít SNP → 
dotestuje se rodiči SNP z uloženého vzorku. 

 

Existující databáze STR profilů není k ničemu – lze kontrolovat existující 
linie, ale hlavně již existuje databáze DNA vzorků, se kterou lze 
pracovat → podklad pro výzkum nemocí plemene, podklad pro 
populační studie.



Praktické informace
Vzorky pro genetické testování – viz požadavky klubu

- testy z krve v EDTA nebo stěru sliznice ústní dutiny (suchý!)

- ověření mikročipu při odběru

- běžnou/doporučenou poštou, EMS, Messenger (zdarma od 3000 Kč)

Výsledky za 1-3 týdny



Mgr. Barbora Bláhová

Děkuji Vám za pozornost
Genomia tým :-)
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