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Zusammenfassung

Der vorliegende Fallbericht beschreibt eine 6 Jahre alte
subfertile Stute der Rasse Ponystute, die erst nach der
elften kiinstlichen Besamung tragend wurde. Die klini-
sche Untersuchung der Ovarien und des Uterus waren
ohne besonderen Befund und die Stute zeigte einen
regelmissigen Zyklus. Aufgrund von zytogenetischen
und molekulargenetischen Untersuchungen wurde es
moglich, eine plausible Ursache fir die Subfertilitit zu
ermitteln. Der Karyotyp der Ponystute setzte sich aus
zwei Zelllinien zusammen: In 20% der Zellen wurde
eine Monosomie X nachgewiesen (63,X) und in 80%
der Zellen war der Karyotyp normal (64,XX). Eine
PCR-Analyse fiir den Nachweis von Sequenzen des equi-
nen SRY Gen war negativ. Es handelte sich also um ei-
nen klassischen Fall einer mosaiken Form von Mono-
somie X, die eine offensichtliche Erklirung fur die
Subfertilitit der Stute liefert.

Schliisselworter: Pferd, reduzierte Fruchtbarkeit,
chromosomales Mosaik, SRY negativ, 63,X/64,XX

A case of 63,X/64,XX mosaicism
in a subfertile pony mare

The present case report describes a 6-year old subfertile
pony mare, which became pregnant after the eleventh
artificial insemination. The examination of the ovaries
and the uterus did not reveal any abnormal clinical
findings and the mare showed a regular oestrous cycle.
Based on cytogenetic and molecular genetic analyses it
became possible to elucidate the observed subfertility.
The mosaic karyotype of the mare consisted of 63,X
(20%) and 64,XX (80%) cells. A PCR analysis failed to
amplify sequences from the equine SRY gene. The ob-
served classic 63,X/64,XX mosaicism is a plausible ex-
planation for the subfertility of the mare.

Keywords: horse, subfertility, chromosomal mosaic,
SRY negative, 63,X/64,XX

Einleitung

Eine gute Fruchtbarkeit von Zuchttieren ist eine wichti-
ge Voraussetzung, um Haustierpopulationen zu erhalten
und genetisch zu verbessern. Neben vielen anderen Fak-
toren kénnen numerische und strukturelle Verinderun-
gen der Chromosomen die Fruchtbarkeit negativ beein-
flussen (Lear und Bailey, 2008). Allerdings gibt es nur
wenige neuere Untersuchungen, welche die Hiufigkeit
solcher Stérungen bei Pferden oder Ponys dokumentie-
ren. Bugno und Mitarbeiter (2007) fanden in einer zu-
filligen Stichprobe von 500 polnischen Pferden
(228 Hengste/Wallache und 272 Stuten) in 2% der un-
tersuchten Tiere eine chromosomale Aberration, wobei
alle betroffenen Individuen Stuten (3.7%) waren. Fiir die
Schweiz oder Deutschland gibt es keine vergleichbaren
Untersuchungen. Obwohl auf den ersten Blick die Pra-

valenz von chromosomalen Verinderungen klein er-
scheint, ist fir die Besitzer einer subfertilen Stute eine
umfassende Untersuchung fiir eine bestmogliche, objek-
tive prognostische Beurteilung der Fruchtbarkeit von
grofler Bedeutung. Dafiir miissen neben Anamnese und
Befunden der klinischen und gynikologischen Untersu-
chung auch Resultate der zytogenetischen und moleku-
largenetischen Analysen verfigbar sein (Halnan, 1985).

Fallbeschreibung

Anamnese

Eine im Jahr 2009 geborene Ponystute mit einem
duflerlich normalen, weiblichen Erscheinungsbild wur-
de in den Jahren 2013, 2014 und 2015 insgesamt zehn
Mal ohne Erfolg kiinstlich besamt. Sie zeigte immer ein
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Abbildung 1: Zwei Metaphasen der Ponystute nach Fluoreszenz in-situ Hybridisierung. Die Hybridisierungssignale identifizieren die X Chromo-
somen: Links die normale Zelllinie mit dem normalen Karyotyp (64,XX) und rechts die Zelllinie mit der Monosomie X (63,X).

deutlich ausgeprigtes Rosseverhalten in einem regel-
mifligen Zyklusverlauf, und sowohl in der klinischen,
gynikologischen als auch in der ultrasonografischen
Untersuchung war der Genitaltrakt unauffillig. Die
elfte Besamung war erfolgreich und am 11. November
2015 war die Stute 112 Tage tragend. Heparin- und
EDTA-Blutproben wurden gewonnen, um mit Hilfe
einer Chromosomen- und DNA-Analyse die Ursache
der nachgewiesenen Subfertilitit abzukliren.

Zytogenetische und molekulargenetische
Untersuchung

Die Kultivierung der Lymphozyten und die Priparara-
tion der Chromosomen ist in Pieikowska-Schelling et
al. (2014) beschrieben. Die Chromosomen wurden mit
einer Giemsa-Losung angefirbt und einer CBG-Binde-
rung unterzogen, um numerische Aberrationen bzw. die
Geschlechtschromosomen X und Y zu identifizieren.
Nach der Auszihlung von mehr als 100 Metaphasen
stand fest, dass die Ponystute ein chromosomales Mo-
saik ist. Die Fluoreszenz in-situ Hybridisierung (FISH)
mit einem Sondengemisch des equinen Y-Chromosoms
erlaubt die rasche und sichere Detektion der beiden Ge-
schlechtschromosomen (Pierikowska-Schelling et al.,
2006) und bestitigte das Vorliegen des Mosaiks
63,X/64,XX mit 20% bzw. 80% der Zellen (Abb. 1). Mit
Hilfe einer PCR-Analyse (Han et al., 2010) konnten kei-
ne DNA-Sequenzen des equinen SRY Gen im Genom
der Ponystute nachgewiesen werden.

Diskussion

Obwohl in den letzten Jahren grof8e Fortschritte in der
Aufklirung von Storungen der Geschlechtsentwicklung
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gemacht wurden, bleiben noch immer viele Fragen offen
(Ono und Harley, 2013). Neben dem minnlich zu weib-
lich 64,XY Geschlechtsumkehr-Syndrom (Power, 1986;
Fang, 2011; Peer et al., 2012; Pierikowska-Schelling et
al., 2014) gehoren die reine Monosomie X (63,X) und
Mosaike davon (63,X/64,XX) zu den hiufigsten zyto-
genetischen Diagnosen, die fiir in- bzw. subfertile weib-
liche Pferde gestellt werden (Lear und Bailey, 2008).
Wihrend beim Vorliegen einer reinen Monosomie des
X Chromosoms die Fruchtbarkeit aufgrund der Dys-
genesie der Gonaden praktisch ausgeschlossen wird
(Power, 1990), sind Stuten mit der mosaiken Form im
besten Fall subfertil (Halnan, 1985). Eine Vorhersage
der Fruchtbarkeit von Mosaiken ist schwieriger, weil sie
nicht immer mit einem einheitlichen klinischen Phino-
typ einhergehen. Auflerdem ist die prognostische Aus-
sagekraft des nachgewiesenen Verhiltnisses von 64,XX
zu 63,X Lymphozyten im peripheren Blut noch nicht
genau geklirt. Die Publikation gut dokumentierter Fil-
le ist deshalb von ausgesprochener Bedeutung. Der vor-
liegende Fall beschreibt einen klassischen 63,X/64,XX
Mosaizismus bei einer Ponystute und unterstreicht die
Wichtigkeit von zytogenetischen und molekulargeneti-
schen Untersuchungen fir die individuelle Beurteilung
der Fruchtbarkeit bei Pferden und Ponys.
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