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Zusammenfassung

In der Rinderrasse Swiss Fleckvieh (SF), die aus Kreuzungen
der Rassen Holstein (HO) und Simmental (SI) entstanden
ist, waren bislang sechs monogen rezessive Erbfehler be-
kannt. Dazu gehdren zwei Erbkrankheiten, die Thrombo-
zytopathie (TP) und die bovine dilatative Kardiomyopathie
(BDCMP), sowie vier sogenannte Fruchtbarkeitshaploty-
pen, Fleckvieh Haplotyp 1,2,4,5 (FH1,2,4,5). Die APOB-as-
soziierte Cholesterin-Defizienz (CD), eine Erbkrankheit, die
in der Rasse HO vor knapp zehn Jahren entdeckt wurde, ist
in der Rasse SF bisher nicht bekannt. Die Erbkrankheit
Retinitis pigmentosa (RP), die bei homozygoten Trigern
einer pathogenen Variante des RPI-Gens zu einer fortschrei-
tenden Degeneration der Netzhaut fiihr, tritt nachweislich
bei mehreren europidischen Rinderrassen auf; ist jedoch beim
SF ebenfalls noch nicht bekannt.

Die Ziele dieser Studie waren die Bestimmung der Priva-
lenzen der sechs bereits bekannten Erbkrankheiten und
Fruchtbarkeitshaplotypen sowie der CD und der RP, beim
SF und den beiden eng verwandten Rassen HO und SI.
Zusitzlich wurde die RP in der SF-Population anhand
einer Fallserie charakterisiert. Die SNP-Genotypisierungs-
daten von iiber 65000 Rindern wurden analysiert und
daraus die Privalenzen ermittelt sowie vier RPI-homozygot
Tiere ausgewihlt, um diese klinisch zu untersuchen. Die
Defektallelfrequenz fiir die RP lag beim SF bei 13 % und
das bisher nur beim HO beschriebene Defektallel fiir die
CD kommt beim SF mit einer Allelfrequenz von 1,17 %
vor. Die weiteren sechs Erbfehler kamen beim SF selten
(TP 0,24 %, BDCMP 1,93 %, FH2 0,03 %, FH5 0,02 %)
oder gar nicht (FH1, FH4) vor.

Alle vier RPI-homozygot SF-Kiihe im durchschnittlichen
Alter von 7,5 Jahren zeigten ein eingeschrinktes Sehver-
mégen mit individuell unterschiedlichen Ausprigungen.
Insgesamt stimmten die klinischen und pathologischen
Befunde mit der RPI-assoziierten RP iiberein. Im Ver-
dachtsfall kann eine RPI-Genotypisierung die Diagnose
RP bestitigen.

Overview of known and new
genetic defects and their prevalence in
Swiss Fleckvieh cattle

In the Swiss Fleckvieh (SF) cattle breed, derived from crosses
between the Holstein (HO) and Simmental (SI) breeds, two
inherited diseases, thrombocytopathy (TP) and bovine dilat-
ed cardiomyopathy (BDCMP), and four so-called fertility
haplotypes, Fleckvieh haplotype 1,2,4,5 (FH1,2,4,5), have
been described so far. In addition, the APOB-related hered-
itary disease cholesterol deficiency (CD) has been thorough-
ly described in the closely related HO breed after its discovery
in 2015, but to date it has not been reported in the SF breed.
The hereditary disease retinitis pigmentosa (RP), which leads
to progressive retinal degeneration in homozygous carriers of
a pathogenic variant of the RPI gene, has been shown to oc-
cur in several European cattle breeds, but has not been de-
scribed in the SF population.

The aim of this study was to determine the prevalence of the
known genetic defects and fertility haplotypes, as well as CD,
in SF and the two closely related breeds, HO and SI. We also
investigated the prevalence of RP in the SF population and
characterised the genetic disease through a case series. To
determine the prevalence, the SNP array genotyping data of
over 65000 cattle from the Swiss breeding association data-
base were analyzed and based on those results, four RPI ho-
mozygous animals were clinically evaluated. The allele fre-
quency of the RP causing allele in SF was 13 % and the CD
causing allele, previously described only in HO, was found
in SF with an allele frequency of 1,17 %. The remaining six
genetic defects occurred in SF either with a low allele frequen-
cy (TP 0,24 %, BDCMP 1,93 %, FH2 0,03 %, FH5 0,02 %)
or not at all (FH1, FH4).

The four RPI homozygous animals with a mean age of 7,5
years old Showed varying degrees of visual impairment.
Overall, the clinical and pathological findings were consis-
tent with RPI-associated RP. In a suspected case, RPI ge-
notyping by genetic testing can confirm the diagnosis of
RP. Due to the routine use of SNP genotyping to estimate
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Durch die routinemissig fiir die Zuchtwertschitzung
durchgefiithrte SNP-Genotypisierung sind, zumindest fiir
die aktive Zuchtpopulation, die Erbfehlergenotypen be-
kannt und kénnen somit entsprechend bei der Anpaa-
rungsplanung beriicksichtigt werden. Das Vermeiden von
Risikoanpaarungen fiihrt zu einer Verbesserung der Tier-
gesundheit und des Tierwohls und beugt Tierverlusten
und somit wirtschaftlichen Einbussen vor.

Schliisselworter: Gendefekt, Rind, rezessive Erbfehler,
Fruchtbarkeit, Reproduktionserfolg, Zuchthygiene,
Prazisionsmedizin
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breeding values, the genotypes of genetic defects are known,
at least in the active breeding population, and can therefore
be considered before matings. Avoiding risk mating will
improve animal health and welfare and prevent animal loss-
es, and therefore economic losses.

Keywords: Hereditary defect, cattle, recessive disorder,
fertility, reproductive success, breeding hygiene, precision
medicine

Einleitung

Die Rinderrasse Swiss Fleckvieh (SF) resultiert aus Kreu-
zungen der Rassen Holstein (HO) und Simmental (SI) und
wurde in den 1970er-Jahren von der Swissherdbook Genos-
senschaft (Zollikofen, Schweiz) als eigenstindige Rasse
anerkannt.” Das Hauptzuchtgebiet liegt im Kanton Bern
sowie in der Nordwestschweiz und nach Braunvieh und HO
stellt das SF heute mit gut 65000 Herdebuchtieren die dritt-
grosste Rinderpopulation der Schweiz dar.¢ Die Blutanteile
der heutigen SF-Population stammen zu rund 65 % von der
Rasse HO und zu 35 % von der Rasse SI.7 Beim SF, einer
milchbetonten Zweinutzungsrasse, wurde, wie bei vielen
anderen Rassen auch, in den letzten Jahren die genomba-
sierte Zuchtwertschitzung zur Verbesserung verschiedener
Merkmale erfolgreich etabliert. Dadurch wird erkannt,
wenn ein Zuchttier ein Anlagetriger fiir eine Erbkrankheit
ist; Risikoanpaarungen von zwei heterozygoten Tieren kon-
nen somit vermieden werden. Insbesondere in der heutigen
Zucht mit limitiertem Genpool ist dies essenziell, da sich
Erbkrankheiten ansonsten unbemerkt in der Population
ausbreiten konnen. Bislang ist das Vorkommen von insge-
samt sechs monogen rezessiven Erbfehlern beim SF be-
kannt, darunter zwei Erbkrankheiten, die hereditire
Thrombozytopathie der Simmentalrasse (TP) und die Bo-
vine dilatative Kardiomyopathie (BDCMP), sowie vier so-
genannte Fruchtbarkeitshaplotypen (Fleckvieh Haplotyp
1,2,4,5; FH1,2,4,5) (Tabelle 1).

Die TP wurde 1969 erstmals beim HO und 1980 beim SI
in Nordamerika und 2010 schliesslich auch beim Deutschen
Fleckvieh als erbliche Blutgerinnungsstérung beschrie-
ben.12141533 Bei dieser Erkrankung handelt es sich um eine
Koagulopathie, die aufgrund einer Thrombozytenfunkti-
onsstérung, zu einer erhéhten Blutungsneigung in Form
von spontanen, intermittierenden oder unstillbaren Blutun-
gen fiihre.1,28

Die in der Schweiz als sogenannte Holstein-Krankheit be-
kannte BDCMP wurde erstmals 1982 beschrieben, als ge-
hiuftes Auftreten von Herzinsufhizienzen bei Nachkommen
aus Red-Holstein-Einkreuzungen, was dem heutigen SF
(frither rotes Fleckvieh genannt) entspricht.$16:23 Die Erkran-
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kung manifestiert sich meist im Alter von zwei bis vier Jahren
und #dussert sich klinisch als hochgradige Rechtsherzinsuffi-
zienz mit tddlichem Ausgang innerhalb kurzer Zeit.21,25:29

Die zugrundeliegende Hypothese fiir die sogenannten
Fruchtbarkeitshaplotypen ist, dass homozygote Tiere auf-
grund monogen rezessiver Gendefekte nicht iiberlebensfi-
hig sind. Mit der Verfiigbarkeit genomweiter SNP-Daten
konnte das Erbgut nach Haplotypen, gemeinsam vererbten
DNA-Abschnitten, durchsucht werden, die reinerbig, also
in zwei identischen Kopien, sehr selten oder gar nicht vor-
kommen.!9 Das Ausscheiden homozygoter Merkmalstriiger
kann wihrend der Trichtigkeit, als embryonaler Frithtod
oder Abort, bei der Geburt als Totgeburt oder lebensschwa-
ches Kalb, oder wihrend der Aufzucht als Kiimmerer erfol-
gen. Die Fruchtbarkeitshaplotypen beim SF werden als
Fleckvieh Haplotypen (FH) bezeichnet. Bisher sind die
folgenden vier Haplotypen bekannt, die zum Teil mit typi-
schen Manifestationen bei lebend geborenen homozygoten
Kilbern auftreten: Fleckvieh Haplotyp 1 (FHI, proportio-
naler Zwergwuchs), Fleckvieh Haplotyp 2 (FH2, Fanco-
ni-Bickel-Syndrom), Fleckvieh Haplotyp 4 (FH4) und
Fleckvieh Haplotyp 5 (FH5) (Tabelle 1). Sie kénnen in
reine Reproduktionsstérungen durch embryonalen Frithtod
(FH4)?* sowie in subletale Erbkrankheiten mit Reproduk-
tionsstorungen eingeteilt werden, da betroffene homozygo-
te Kilber zwar zum Teil lebend geboren werden, jedoch
meist innerhalb der ersten 48 Stunden (FH5)5 sterben oder
aufgrund von mangelndem Zuwachs verfriiht geschlachtet
werden (FH127, FH24.24),

Tiere, die fiir FH1 homozygot sind, zeigen typische Anzei-
chen fiir proportionalen Zwergwuchs mit einem geringen
Geburtsgewicht von ca. 15kg und einem schlechten post-
natalen Zuwachs, wodurch die Tiere meist friih geschlach-
tet werden.?’

Bei FH2 ist infolge einer Glykogenspeicherkrankheit, die
dem Fanconi-Bickel-Syndrom beim Menschen entspricht,
die Uberlebensrate im ersten Lebensjahr vermindert.4 Somit
scheiden die betroffenen Tiere, mit in der Regel stark ver-
mindertem Zuwachs, oftmals bereits im Alter von wenigen
Monaten aus.24
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Fiir FH4 wurden bislang keine lebenden homozygoten Tie-
re dokumentiert, weshalb vermutet wird, dass dieser Geno-
typ zu einem embryonalen Friithtod fithre.24

Auch der bislang nur beim Deutschen Fleckvieh in Bayern
fir die Zuchtpraxis beriicksichtigte FH5 fithrt mit hoher
Wahrscheinlichkeit zu einem erhdhten Kilberverlust homo-
zygoter Tiere innerhalb der ersten 48 Lebensstunden, da die
betroffenen Tiere eine kongenitale Herzinsufhzienz und
schwere Leberschiden aufweisen.’

Die Cholesterin-Defizienz (CD) wurde erstmals vor knapp
zehn Jahren in der internationalen HO-Population beschrie-
ben und fithrt bei Homozygotie, vereinzelt auch bei Hetero-
zygotie,!! zu einer Malabsorption und einem beeintrichtigten
Weitertransport von Futterlipiden im Organismus.?!318:26

Betroffene Tiere zeigen typischerweise eine intermittierende,
therapieresistente Diarrhé und bei der Blutuntersuchung eine
hochgradige Hypocholesterinimie (Tabelle 1).12:20

Die Retinitis pigmentosa (RP) wird durch eine rezessiv ver-
erbte Variante im RPI-Gen (OMIA 002029-9913) verur-
sacht und fithrt zu einer progressiven Retinadegeneration.!?
Diese wurde erstmals 2016 als Erbkrankheit bei mehreren
europiischen Rinderrassen und mit einer erhdhten Allelfre-
quenz beim Normande Rind beschrieben.!” Nach unserem
Wissensstand ist die RP beim SF bisher noch nicht bekannt.
Daher war ein Ziel dieser Studie, erstmals die Verbreitung
des RP-assoziierten Defektallels im RP/-Gen in der SF-Po-
pulation zu untersuchen und den genauen Erkrankungs-
phinotyp in einer Fallserie homozygot betroffener SF-Kiihe
klinisch und pathologisch-anatomisch zu charakterisieren.

Tabelle 1: Zusammenfassende Ubersicht zur klinischen Prasentation und weiteren Untersuchungen ausgewahlter Erbfehler beim Swiss Fleckvieh (SF).

Erbfehlerkategorie Abkirzung, Gen, Abnorme klinische Befunde Weitere Be_funde u_nd weitere Referenzen
OMIA Nummer Diagnostik
reduzierter Allgemeinzustand, blasse Schleimhaute, ggr. bis hgr. Anamien, sekun-
TP Epistaxis, Hdmatochezie, Hdmaturie, Lahmheiten darer Eisenmangel. Pathologie:
durch subsolare Blutungen, Petechien, grossflachige Hamatome, Blutungen, [1], [2], [28]
RASGRP2 . N .
subkutane Hamatome; persistierende, potenziell letale Ekchymosen (Muskulatur), [31]
OMIA:002433-9913 . K .
Blutungen; peripartal, nach kleinen Verletzungen oder verfarbte Lymphknoten.
operativen Eingriffen Gentest
et subkutans Oeme, Tachypnos bis zur Dy, | Glutaliest nogativ. US: gostau-
Erbkrankheit BDCMP ventraie subku + 1achyp IS zur Uy te Leber, Aszites, Dilatation
spnoe, ggf. mit Pleural- oder Perikarderguss, Tachykar- . R . [8], [23], [25],
OPA3 die, ggf. mit Galopprhythmus, gedampften Herzténen beider Ventrikel. Eatholagie: [29]
OMIA:000162-9913 - 99h . pproy ! 9 .. P . Bestatigung des Herzversagens.
und Herzgerausch (Klappeninsuffizienz), Leistungs-
) ) N - Gentest
intoleranz, Synkopen, Diarrh6, Anorexie
verminderter Zuwachs, stark reduziertes Kérperge-
CD ; ) L oo s [91, [12], [13],
APOB wicht, trotz teils vorhandenem Appetit, intermittie- hgr. Hypocholesterinamie. 18], [20]
OMIA:001965-9913 rende, therapieresistente Diarrho, selten Neuropathie, Gentest [éﬁ] !
’ vermutlich durch Mangel an Vitamin A und E
typische Anzeichen fiir Zwergwuchs: geringes Ge-
burtsgewicht (~15kg), schlechter postnataler Zuwachs,
FHA proportionaler Zwergwuchs, Gesamtkorper zu klein,
GON4L Proportionen passen zuelpa.nder[ kranlof‘f’;male Gentest (171, [27]
Verformungen, Brachygnathia inferior, verlangerter, I
OMIA:001985-9913 .
schmaler Kopf, Strukturverédnderungen des
Flotzmauls, spinale Verformungen und faltige,
Erbkrankheit mit Uberschissige Haut
Rep:t)g:luk:lons- konstanter verminderter Zuwachs (ca. 50% des Nor-
9 FH2 malzuwachses), unterentwickelt, Fanconi-Bickel-Syn- Glukosurie US:
SLC2A2 drom (beim Menschen entsprechend):, erhohte Gly- Hepatomeaalie ghtest [4], [24]
OMIA:001958-9913 | kogenspeicherung in Leber und Niere, Wachstum und P galie. aentest.
Kérpergewicht vermindert, PU, PD
EH5 Pathologie: kongenitale
Tod innert 48h Herzinsuffizienz, schwere [5]
TRAPPC2L Leberschaden. Gentest
. FH4
Rep;:g:luk:lons- SUGT1 vermutlich embryonaler Frihtod Gentest [24]
9 OMIA:001960-9913

Abkiirzungen: OMIA = Online Mendelian Inheritance in Animals, TP = Thrombozytopathie, BDCMP = Bovine dilatative Kardiomyopathie, FH1 = Fleckvieh
Haplotyp 1, FH2 = Fleckvieh Haplotyp 2, FH4 = Fleckvieh Haplotyp 4, FH5 = Fleckvieh Haplotyp 5, ggr. = geringgradig, hgr. = hochgradig, bds. = beidseits,
ggf.= gegebenenfalls, US = Ultraschall, PU = Polyurie, PD = Polydipsie.

282

SAT|ASMV 52025

Band 167, Heft 5, Mai 2025, 280-291 © GST | SVS



Das Hauptziel dieser Studie bestand darin, das aktuelle
Vorkommen der sechs bereits beim SF bekannten Erbfehler,
die zu Erbkrankheiten und Fruchtbarkeitsstorungen fiihren,
zu evaluieren, sowie erstmals das Vorkommen des bislang
nur beim HO stark verbreiteten CD-assoziierten Defektal-
lels im APOB-Gen in der SF-Population zu iiberpriifen.

Material und Methoden

Ethikdeklaration

Die klinischen Untersuchungen in dieser Studie wurden auf-
grund spontan aufgetretener Krankheitsfille durchgefiihre.
Es wurden keine invasiven Tierversuche durchgefiihrt und
fiir die Blutentnahmen wurde die folgende Tierversuchsbe-
willigung, gemiss dem Schweizer Tierschutzgesetz, einge-
holt: Bewilligung BE94/2022. Alle Untersuchungen und
Blutentnahmen wurden mit dem Einverstindnis der Besitzer
und gemiss den aktuellen Leitlinien durchgefiihrt. Die SNP-
Array-Genotypen wurden im Rahmen der Routineuntersu-
chungen der Schweizerischen Rinderzuchtorganisationen fiir
die Schitzung der genomischen Zuchtwerte erfasst. Die dafiir
notwendige Entnahme von Haarwurzelproben wurde von
den Besitzern selbst durchgefiihrt und untetliegt keinen ge-
setzlichen Bestimmungen.

Genotypisierungen

Insgesamt wurden SNP-Array-Genotypisierungsdaten von
7603 SE-, 50762 HO- und 8426 SI-Herdebuchtieren be-
riicksichtigt, die zwischen 2020 und 2024 erhoben wurden.
Diese Daten wurden mithilfe verschiedener SWISScow
SNP-Array-Versionen ermittelt, die seit 2020 in der Schwei-
zer Rinderzucht routinemissig eingesetzt werden und auf
der Axiom Microarray Genotypisierungstechnologie basie-
ren. Die Arrays enthalten eine unterschiedliche Anzahl von
Markern, einschliesslich derjenigen, die fiir die genomische
Zuchtwertschitzung verwendet werden. Ebenfalls enthalten
sind die Marker fiir zahlreiche Genvarianten, welche mo-
nogene, fiir die Schweizer Rinderzucht relevante, Erbfehler

verursachen.

Die Tiere wurden in drei Gruppen (heterozygot, homozy-
got, frei) eingeteilt. Als heterozygot wurden Tiere mit einer
Kopie des jeweiligen Defektallels in ihrem Genom und als
homozygot solche mit zwei Kopien bezeichnet. Tiere, die
das Defeketallel nicht tragen, wurden als frei deklariert. Be-
riicksichtigt wurden fiir diese Studie die Genotypen von
sechs, in der Rasse SF bekannten, rezessiven Erbfehlern (TP,
BDCMP, FH1, FH2, FH4, FH5) sowie der vom HO be-
kannten co-dominant vererbten CD und der beim SF bisher

unbekannten rezessiv vererbten RP.

Zur Bestitigung der SNP-Array-basierten Genotypen fiir die
kausale Variante im RPI-Gen wurde die genomische DNA
aus EDTA-Blutproben extrahiert und eine PCR-basierte Ge-
notypisierung, wie bereits beschrieben,! durchgefiihrt.

Band 167, Heft 5, Mai 2025, 280-291 © GST | SVS
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Klinische und pathologisch-anatomi-
sche Untersuchungen

Basierend auf den Genotypisierungsresultaten wurden vier
RPI-homozygote SF-Kiihe im Alter von 7,5+ 1,5 Jahren
klinisch untersucht. Zwei dieser Tiere (Fille 1, 2) wurden
von den Landwirten aufgrund ihrer visuellen Beeintrichti-
gungen gemeldet und folglich fiir eine phinotypische Un-
tersuchung ausgewihlt. Die anderen beiden Tiere (Fille 3,
4) wurden anhand ihres RPI-Genotyps, des Standorts des
Betriebs und ihrer Verfiigbarkeit ausgewihlt.

Alle vier Tiere wurden auf dem jeweiligen Betrieb einer
klinischen Allgemeinuntersuchung sowie einer ophthalmo-
logischen und einer neurologischen Untersuchung unterzo-
gen. Die Untersuchungsginge wurden den jeweiligen Um-
stinden vor Ort angepasst und konnten daher teilweise nur
eingeschrinkt durchgefiihrt werden.

Fall 2 wurde im Alter von neun Jahren aufgrund der RP
bedingten visuellen Einschrinkungen geschlachtet und die
Augen wurden danach einer makroskopischen sowie einer
histologischen Untersuchung unterzogen. Dazu wurden die
Augen direke nach der Schlachtung in einer zehnprozentigen
neutralen gepufferten Formalinlésung fixiert. Sie wurden fiir
die histopathologische Untersuchung zugeschnitten, routi-
nemissig verarbeitet und in Paraffinwachs eingebettet. Davon
wurden 4 pm dicke Schnitte angefertigt und mit Himatoxy-
lin-Eosin-Firbung (HE-Firbung) standardmissig angefirbt.

Resultate

Unterschiedliche Verbreitung der Erbfehler
in den Schweizer SF-, HO- und Sl-Popula-
tionen

Die jeweilige Genotypverteilung sowie die daraus abgelei-
teten Allelfrequenzen fiir die insgesamt acht in dieser Studie
betrachteten Erbfehler sind in Tabelle 2 aufgelistet. Dabei
zeigte sich ein populationsspezifisch unterschiedliches Vor-
kommen der jeweiligen Erbfehler. Alle vier beriicksichtigten
Erbkrankheiten (RP, TP, BDCMP und CD) traten jeweils
in allen drei Rassen (SF, HO und SI) mit unterschiedlicher
Hiufigkeit auf (Abbildung 1).

Am auffilligsten war die vergleichsweise sehr hohe Allelfre-
quenz von 13,01 % der RP beim SF. Beim HO lag die Al-
lelfrequenz fiir die RP dagegen nur bei 0,68 % und beim SI
gab es mit einer Allelfrequenz von 0,02 % fast keine Triger-
tiere. Die zuvor nur in der Rasse HO beschriebene CD war
dort mit einer Defektallelfrequenz von 3,97 % nach wie vor
recht verbreitet. Beim SF lag die Allelfrequenz mit 1,17 %
deutlich hoher als beim SI, bei dem die CD mit einer Allel-
frequenz von <0.01 % nahezu nicht vorkam. Das ursichli-
che Allel fiir die BDCMP trat beim SF mit 1,93 % am hiu-
figsten auf, es war jedoch auch beim HO mit einer
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Ubersicht Giber bekannte  Tabelle 2: Vorkommen von acht Erbfehlern in den aktuellen Rinderzuchtpopulationen von Swiss Fleckvieh (SF)-, Holstein
und neue Erbfehler sowie  (HO)- und Simmental (Sl)-Rindern in der Schweiz: Genotypverteilung und Haufigkeit der kausalen Defektallele.
deren Verbreitung bei
Swiss Fleckvieh Rindern

SF
B. A. Weber et al. RP 160 1659 5784 13,01
TP 0 37 7586 0,24
BDCMP 4 290 7409 1,93
cD 1 176 7444 117
FH1 0 0 95 0
FH2 0 4 6709 0,03
FH4 0 0 95 0
FH5 0 3 7621 0,02
HO
RP 3 688 50071 0,68
TP 0 35 50758 0,03
BDCMP 2 615 56397 0,54
cD 29 3979 46784 3,97
FH1 0 0 658 0
FH2 0 15 44907 0,02
FH4 0 0 658 0
FH5 0 0 50801 0
sl
RP 0 3 8423 0,02
TP 2 317 8110 1,9
BDCMP 0 5 8699 0,03
cD 0 2 8429 <0,01
FH1 0 0 369 0
FH2 0 17 7632 0,11
FH4 0 2 367 0,27
FH5 0 3 8428 0,02

Abkirzungen: RP = Retinitis pigmentosa, TP = Thrombozytopathie, BDCMP = Bovine dilatative Kardiomyopathie,
CD = Cholesterin-Defizienz; FH = Fleckvieh Haplotyp, SF = Swiss Fleckvieh, HO = Holstein, S| = Simmental.

14

12

10

Allelfrequenz (%)

N

TP

RP BDCMP cb FH1 FH2 FH4 FH5

m Swiss Fleckvieh ® Holstein ® Simmental

Abbildung 1: Allelfrequenzen von acht Erbfehlern in den aktuellen Swiss Fleckvieh (SF)-, Holstein (HO)-
und Simmental (Sl)-Rinderzuchtpopulationen in der Schweiz.

Abkiirzungen: RP = Retinitis pigmentosa, TP = Thrombozytopathie, BDCMP = Bovine dilatative
Kardiomyopathie, CD = Cholesterin-Defizienz, FH1 = Fleckvieh Haplotyp 1, FH2 = Fleckvieh Haplotyp 2,
FH4 = Fleckvieh Haplotyp 4, FH5 = Fleckvieh Haplotyp 5.
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Allelfrequenz von 0,54 % vorhanden. Dies war im Gegen-
satz zum SI, bei dem BDCMP mit einer Allelfrequenz von
0,03 % so gut wie nicht vorkam. Die TP kam beim SI mit
einer Allelfrequenz von 1,9 % mit Abstand am hiufigsten
vor und war als Einziger der acht Erbfehler in dieser Rasse

deutlich vertreten. Im Gegensatz dazu kamen sowohl beim
SFE als auch beim HO fast keine TP-Triger vor.

Die vier Fruchtbarkeitshaplotypen waren insgesamt sehr
wenig verbreitet, ihre Allelfrequenzen lagen bei allen drei
Rassen nahe oder bei null (Abbildung 1). Der FHI wurde
bei den untersuchten Tieren aller drei Rassen nicht festge-
stellt und einzig der FH2 kam in allen drei Rassen vor (Ta-
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belle 2). Beim SF kamen zwei (FH2 und FH5) und beim
HO nur einer (FH2) vor. Beim SI hingegen traten drei der
vier Fruchtbarkeitshaplotypen (FH2, FH4 und FH5) auf.
Mit einer Frequenz von 0.27 % beim SI war der FH4, wenn
auch sehr selten, insgesamt der am hiufigsten vertretene

Fruchtbarkeitshaplotyp.

Klinische und pathologisch-anatomische
Befunde bei SF-Kiihen mit Retinitis
pigmentosa (RP)

Alle vier Tiere befanden sich in einem guten Allgemeinzu-
stand und einer guten kérperlichen Verfassung. Die Fille 1
und 2 zeigten beide eine hochgradig progressive Verschlech-

Tabelle 3: Klinische Befunde bei vier Swiss Fleckvieh (SF)-Kiihen mit RP1-Gen assoziierter Retinitis pigmentosa (RP).

Fall Alter Laktation Klinische Untersuchung
Drohreaktion: abwesend
1 6. 4 Pupillarreflex: abwesend, Miosis
Hindernisse: Zusammenstoss mit allen Gegenstanden
Fazit: fast vollstandige Blindheit
Drohreaktion: hgr. reduziert bis fast abwesend links > rechts
2 8J. 5 Pupillarreflex: hgr. reduziert bis fast abwesend, Miosis
10 Mt. Hindernisse: Zusammenstoss mit statischen Gegenstanden, nimmt Bewegung war
Fazit: Sehvermogen stark eingeschréankt
Drohreaktion: rechts abwesend, links reduziert
3 7J. 6 Pupillarreflex: vorhanden
7 Mt. Hindernisse: leichter Zusammenstoss mit Hindernissen, reagiert stark auf Gerdusche
Fazit: Sehvermdogen deutlich eingeschrankt, nicht final beurteilbar
Drohreaktion: reduziert
Pupillarreflex: vorhanden
4 7J 6 Hindernisse: erkennt Gegenstadnde und verhindert Zusammenstoss, Desorientierung in
ungewohnter Umgebung
Fazit: Verhalten deutet auf geringe Einschrankungen des Sehvermdgens hin

Abkirzungen: J. = Jahre, Mt. = Monate, ggr. = geringgradig, hgr. = hochgradig.

Abbildung 2: Histologische Schnittbilder der Retina einer an Retinitis pigmentosa (RP) erkrankten Swiss Fleckvieh (SF)-Kuh

(links, Fall 2) und eines gesunden Auges (rechts, Kontrolltier)

(HE-Farbung, 200-fache Vergrdsserung).

A. Lasionale Retina mit hochgradiger Atrophie der Photorezeptoren, der dusseren Kérnerzellschicht (AKS) und der Gan-
glionzellschicht (GZS), HE-Farbung, 200-fache Vergrésserung. B. Normale Retina eines Rindes, HE-Farbung, 200-fache
Vergrésserung. Abkiirzungen: NFS = Nervenfaserschicht (Stratum neurofibrosum), GZS = Ganglienzellschicht (Stratum
ganglionare), IPS = Innere plexiforme Schicht (Stratum plexiforme internum), IKS = Innere Kérnerzellschicht (Stratum nucle-
are internum), AKS = Aussere Kérnerzellschicht (Stratum nucleare externum), SZ = Photorezeptoren (Stadbchen und Zapfen,
Stratum neuroepitheliale), PE = Pigmentepithel (Stratum pigmentosum).
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Verschlechterung der Sehfihigkeit bei Dunkelheit im Ver-
gleich zu Tageslicht. Zum Zeitpunkt der Untersuchung war
die Sehfihigkeit beider Tiere auch bei Tageslicht stark ein-
geschrinkt. Dagegen waren die beiden Fille 3 und 4 bis
zum Untersuchungszeitpunke nicht durch Einschrinkun-
gen des Sehvermdgens aufgefallen. Bei keinem der vier Tie-
re war vorgeschichtlich eine Augenerkrankung bekannt.

Bei der klinischen Untersuchung zeigten alle vier Tiere ein
beeintrichtigtes Sehvermogen und eine reduzierte Drohre-
aktion (Video 1). Diese beiden Symptome kamen bei allen
vier Tieren, jedoch in unterschiedlichen Schweregraden, vor
und einzelne Tiere zeigten weitere Einschrinkungen. Die-
se individuellen Befunde sind in der Tabelle 3 dargestellt.
Die weiteren ophthalmologischen und neurologischen Un-
tersuchungen waren unauffillig.

Die makroskopische Untersuchung beider, nach der
Schlachtung der Kuh 2, entnommener Augen und der um-
liegenden Weichteile (extraokulire Muskulatur und Fett-
gewebe) war unauffillig. Bei der histologischen Untersu-
chung wurden vergleichbare Verinderungen in beiden
Augen gefunden. Mehrere Schichten der Retina zeigten
degenerative und atrophische Verinderungen, wie eine dif-
fuse Ausdiinnung der Zellschichten (Abbildung 2). Diese
Atrophie der Schichten entstand aufgrund von multifokalen
degenerativen Verinderungen bei den noch vorhandenen
Zellen in den betroffenen Schichten. Die betroffenen
Schichten waren die Photorezeptorenschicht (Stratum neu-
roepitheliale), die dussere Kornerzellschicht (Stratum nucle-
are externum) und die Ganglionzellschicht (Stratum gangli-
onare). Diese Verinderungen fithrten zu der Diagnose einer
hochgradigen, diffusen Atrophie der Retina.

Die klinischen und pathologisch-anatomischen Verinde-
rungen der vier untersuchten SF-Kiihe, mit unterschiedlich
stark beeintrichtigtem Sehvermégen bis hin zur Blindheit,
stimmten mit dem bereits bekannten Wissen iiber die RP
beim Rind iiberein.

Diskussion

In dieser Studie wird die hohe Privalenz der zuvor beim SF
unbekannten Erbkrankheit RP mit einer Allelfrequenz von
13 % aufgezeigt. Ausserdem wird erstmals das klinische Bild
von vier RPI-homozygoten an RP erkrankten SF-Kiihen, mit
visuellen Einschrinkungen in unterschiedlichem Ausmass,
beschrieben. Zusitzlich konnte erstmalig das Vorkommen der,
urspriinglich nur beim HO identifizierten, hereditiren Stoff-
wechselerkrankung CD beim SF nachgewiesen werden. Die
Allelfrequenzen der vom Fleckvieh aus Bayern und Osterreich

In einer retrospektiven Studie aus Deutschland wurden die
méglichen Ursachen von himorrhagischer Diathese bei
insgesamt 215 Fillen zwischen 2005 und 2014 untersucht,
darunter 195 Tiere der Rasse Deutsches Fleckvieh.3! Dabei
wurden neun an der RASGRP2-assoziierten TP erkrankte
Tiere gefunden.3! Somit trat diese bekannte hereditire Koa-
gulopathie in jener Studie als dritt hiufigste Ursache fiir
eine himorrhagische Diathese auf.3! Beim SF hat die Er-
krankung mit einer sehr niedrigen Allelfrequenz von 0,24 %
wenig Relevanz in der aktuellen Zuchtpopulation. Das
Gleiche gilt fiir die Rasse HO mit einer noch viel tieferen
Allelfrequenz von 0,03 %. Beim SI ist dieser Erbfehler mit
einer Allelfrequenz von 1,9 % hingegen nicht zu vernach-
lissigen und sollte bei Anpaarungen weiterhin beriicksich-
tigt werden, insbesondere da die TP eine schlechte Progno-
se hat.! In einer 2013 erhobenen Stichprobe von 145
Besamungsstieren betrug der Anteil der heterozygoten
Trigerstiere fiir die TP beim Schweizer SI noch 10%.!

Die Allelfrequenz der BDCMP ist beim HO zwar mit 0,54 %
nicht besonders hoch, dennoch kommt es vereinzelt zu ho-
mozygoten Tieren. Beim SF mit einer deutlich héheren Al-
lelfrequenz von 1,93 % treten zahlreiche heterozygote Tiere
auf, weshalb dieser Erbfehler in der Rasse gut tiberwacht
werden sollte. Die BDCMP hat bei homozygoten Tieren,
aufgrund des progredienten Verlaufs mit letalem Ausgang,
eine schlechte Prognose.2-25 Im Jahr 2018 waren, in einer
Stichprobe von Besamungsstieren, noch rund 2% der Stiere

der Rassen HO und SF homozygot fiir die BDCMP.%

Bei den vier, vom Deutschen Fleckvieh bekannten, Frucht-
barkeitshaplotypen sind die Allelfrequenzen bei allen drei
hier betrachteten Schweizer Rinderrassen insgesamt sehr
niedrig, einige kommen gar nicht vor. Dennoch sind fiir den
FH2 und den FHS5 einige heterozygote Tiere bekannt und
daher sollten entsprechende Risikoanpaarungen von Anlage-
trigern vermieden werden. Abschliessend bleibt hier anzu-
merken, dass fiir den FH1 und den FH4 die bislang genoty-
pisierten Stichproben noch sehr klein sind und die kausale
Genvariante fiir den FH5 bisher nicht publiziert wurde.

Diese Studie zeigt erstmals, dass sich die seit 2015 bekann-
te und bisher nur beim HO beschriebene CD auch in der
SE-Population verbreitet hat. Die Defektallelfrequenz beim
SF liegt bei 1,17 % und es wurde auch ein homozygotes Tier
mit unbekanntem Phinotyp genotypisiert. Aufgrund der
nahen Verwandtschaft des SF zu den Rassen HO und SI
und somit gewisser gemeinsamer Vorfahren ist es nicht un-
gewdhnlich, dass die gleichen Defektallele in allen drei
Rassen in unterschiedlicher Hiufigkeit auftreten. In der
HO-Population ist die CD im Vergleich zum SF, mit einer
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Allelfrequenz von 3,97 %, mehr als dreimal so stark verbrei-
tet. Beim SI hat die CD hingegen mit einer Allelfrequenz
von <0.01 % nahezu keine Bedeutung. Da bei der CD teils
auch heterozygote Tiere erkranken, wenn auch mit etwas
abgeschwichten Symptomen, und die Prognose generell
schlecht ist, sollte nebst der Vermeidung von Risikoanpaa-
rungen auch die Anzahl an heterozygoten Tieren méglichst
klein gehalten werden.!1-12,20

In dieser Studie wurde der Phinotyp von vier SF-Kiihen,
welche homozygot fiir die RP verursachende RPI-Genvari-
ante sind, genauer beschrieben. Bereits in den 1980er-Jahren
wurden Fille von adulten Rindern mit primirer, potenziell
genetisch bedingter Retinadegeneration beim HO publi-
ziert.>3 Eine genetische Ursache wurde jedoch erst 2016 in
Frankreich bestitigt.!” Dazu wurde durch eine indirekte
Genotypanalyse in der Zuchtpopulation nach einer verrin-
gerten Anzahl Tiere mit Homozygotie fiir bestimmte pro-
teinkodierende Allele gesucht, da eine deutlich verringerte
Anzahl an homozygoten Tieren zu einer signifikanten Ab-
weichung vom Hardy-Weinberg-Gleichgewicht fiihre.22:32
Dies kann als Hinweis auf eine pathogene Genvariante
interpretiert werden, die das vorzeitige Ausscheiden homo-
zygoter Tiere erklirt.2232 Nach der Identifizierung der re-
zessiv vererbten RPI-Genvariante als méglicher Ausléser
wurde der Phinotyp homozygot betroffener Tiere unter-
sucht, womit ein kausaler Zusammenhang zur RP bestitigt
werden konnte. Beziiglich der Verbreitung des Defektallels
zeigte sich, dass dieses in mehreren europiischen Rinder-
rassen, wie dem HO, vorkommt und beim Normande-Rind
sogar mit einer erhdhten Allelfrequenz vertreten ist.'? In der
Schweiz liegt die Allelfrequenz fiir die RP beim HO mit
0,68 % deutlich tiefer als in der Studie aus Frankreich mit
1,8%.1 Bei anderen Rinderrassen, SI und Montbéliard,
wurde die Genvariante gar nicht nachgewiesen.!? Die Studie
fokussierte sich auf unbekannte, hiufig auftretende, mut-
masslich pathogene Genvarianten und zeigte, dass ein
grosser Anteil der gefundenen Varianten die Entwicklung
und Funktion des Nervensystems und der sensorischen Or-
gane, wie Augen und Gehér, betrafen.! Als Begriindung
fiir dieses Phinomen wurde vermutet, dass Defizite in die-
sem Bereich einerseits schwieriger zu erkennen und dadurch
seltener diagnostiziert werden. Andererseits haben sie fiir
die Produktion und Leistung der Tiere weniger Relevanz
als Erkrankungen anderer Organsysteme, wodurch ihnen
in der Rinderzucht weniger Bedeutung zugeschrieben
wird.! Durch die fehlende Uberwachung kénnen sich sol-
che Erbkrankheiten unbemerkt in Populationen ausbreiten,
wie das Beispiel der RP in der SF-Population zeigt.

Die unterschiedlich stark ausgeprigte Beeintrichtigung des
Sehvermdgens der vier untersuchten SF-Kiihe prisentierte
sich gleichermassen bei den bisher beschriebenen RPI-ho-
mozygoten Normande-Kiihen.”” Dort wurde die unter-
schiedliche Ausprigung jedoch unter anderem durch das
unterschiedliche Alter erklirt, da es sich bei RP um eine

Band 167, Heft 5, Mai 2025, 280-291 © GST | SVS

Originalarbeiten | Original contributions

progressive Erkrankung handelt, die sich erst bei Tieren ab
einem Alter von 4,5 Jahren manifestierte.! Da sich die hier
vorgestellten Fille beim SF alle in einem dhnlichen Alter
befanden, sind die verschieden starken Ausprigungen ver-
mutlich individuellen genetischen bzw. umweltbedingten
Einfliissen zuzuschreiben. Bei der ophthalmologischen Un-
tersuchung zeigten sich Unterschiede zwischen den unter-
suchten SF- und den Normande-Kiihen (Tabelle 3). Unter
anderem war der Pupillarreflex bei zwei SF-Kithen (Fille 1,
2) eingeschrinkt. Im Gegensatz dazu, war er bei allen un-
tersuchten Normande-Kiihen vorhanden.!® Die beim Nor-
mande-Rind beschriebenen Verinderungen des Fundus
konnten beim SF nicht nachgewiesen werden, da eine de-
taillierte Fundusuntersuchung auf den Betrieben nicht
durchfithrbar war.’? Die Befunde der pathohistologischen
Untersuchung zeigten beim SF, wie zuvor beim Normande
beschrieben, eine Atrophie multipler Schichten der Retina.!?
Es gibt somit eine grosse Ubereinstimmung der klinischen
und histologischen Befunde bei den vier SF-Kithen mit je-
nen der Normande-Kiihe. Abweichungen lassen sich ver-
mutlich mit unterschiedlich weit fortgeschrittenen Krank-
heitsbildern erkliren. Die progressive, nicht-therapierbare
Beeintrichtigung des Sehvermégens betroffener RPI-homo-
zygoter Tiere stellt insbesondere beim SF in Anbetracht des
gehiuften Vorkommens des Defektallels ein grosses Prob-
lem dar. Dieses wird dadurch akzentuiert, dass im Sommer
viele Tiere gealpt werden. Dort fithrt das eingeschrinkte
Sehvermégen, und insbesondere die Blindheit im Endsta-
dium, zu einem massiv erhdhten Verletzungsrisiko im Ver-
gleich zur Haltung in gewohnter Umgebung. Aus diesem
Grund werden vermutlich viele dieser Tiere frithzeitig ge-
schlachtet. Ausserdem fiihrt die zunehmende Erblindung
bei den betroffenen Tieren zu Unsicherheit und Schreck-

haftigkeit.

Beziiglich méglicher Einschrinkungen dieser Studie ist zu
beachten, dass die klinische Untersuchung des Sehverms-
gens bei allen Tieren auf den Betrieben und daher unter
suboptimalen Bedingungen und teilweise nur eingeschrinkt
durchgefiihrt werden konnte. Zudem ist die Beurteilung
des Sehvermégens bei Rindern, insbesondere im Feld, eine
cher subjektive, individuelle Einschitzung. Alle vier Tiere
wurden durch die gleichen Personen untersucht und nach
Maéglichkeit in mehreren dhnlichen Situationen beurteilt.
So wurde jeweils das Verhalten im Freigang, beim Heran-
treten an Hindernisse sowie im allgemeinen Umgang und
wihrend der klinischen Untersuchung beurteilt.

Schlussfolgerung

In dieser Studie wurde festgestellt, dass die zuvor in der
Schweiz unbekannte RP beim SF mit einer Allelfrequenz
von 13 % relativ hiufig vorkommt. Das Krankheitsbild der
RP wurde anhand einer Fallserie charakterisiert, um prak-
tizierende Tierdrztinnen und Tierirzte bei der Friiherken-
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nung und Diagnose zu unterstiitzen. Bei Verdachtsfillen
mit unbekanntem Genotyp empfichlt sich eine gezielte
RPI-Genotypisierung. Trotz der vergleichsweise niedrigen
Allelfrequenzen der anderen beiden beim SF bekannten
Erbkrankheiten sowie der CD und der vier Fruchtbarkeits-
haplotypen gibt es vereinzelt heterozygote Trigertiere in der
Zuchtpopulation. Dadurch kénnen sich diese Erbfehler
ausbreiten, wenn die individuellen Genotypen bei der An-
paarung nicht beriicksichtigt werden. Die Anpaarung he-
terozygoter Elterntiere kann zu betroffenen homozygoten
Nachkommen fiithren. Um das Tierwohl zu verbessern und
wirtschaftliche Verluste zu vermeiden, sollte bei der Zucht
auf den Trigerstatus der Tiere geachtet und Risikoanpaa-
rungen vermieden werden. Eine umfassende SNP-Genoty-
pisierung der Zuchtpopulation und eine achtsame Auswahl
der Zuchttiere, unterstiitzt durch Hilfsmittel wie digitale
Anpaarungsplanungs-Apps, konnen dabei helfen, die Aus-
breitung bekannter Erbfehler zu verhindern und die Anzahl
erkrankter Tiere zu reduzieren.
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Abkiirzungen:

RP = Retinitis pigmentosa

TP = Thrombozytopathie

BDCMP = Bovine dilatative Kardiomyopathie
FH = Fleckvieh Haplotyp

CD = Cholesterin-Defizienz

SF = Swiss Fleckvieh

HO = Holstein

SI = Simmental

SNP = single nucleotide polymorphism

Band 167, Heft 5, Mai 2025, 280-291 © GST | SVS



Apercu des défauts héreditaires
connus et nouveaux et de leur
prévalence chez les bovins Swiss
Fleckvieh

Dans la race bovine Swiss Fleckvieh (SF), issue de croise-
ments entre les races Holstein (HO) et Simmental (SI), deux
maladies héréditaires, la thrombocytopathie (TP) et la car-
diomyopathie dilatée bovine (BDCMP), et quatre haplo-
types dits de fertilité, les haplotypes Fleckvieh 1,2,4,5
(FH1,2,4,5), ont été identifiés A ce jour. En outre la défi-
cience en cholestérol (CD), maladie héréditaire lide a
PAPOB, a été décrite en détail dans la race HO, étroitement
apparentée, apres sa découverte en 2015, mais elle n'a pas
été signalée & ce jour dans la race SF. La maladie héréditaire
de la rétinite pigmentaire (RP), qui entraine une dégénéres-
cence progressive de la rétine chez les porteurs homozygotes
d’une variante pathogene du géne RPI, a été observée dans
plusieurs races bovines européennes, mais n’a pas été décrite
dans la population SF.

Lobjectif de cette étude était de déterminer la prévalence des
maladies génétiques connues et des haplotypes de fertilité,
ainsi que de la CD, dans la race SF et les deux races étroite-
ment apparentées, HO et SI. Nous avons également étudié la
prévalence de la RP dans la population SF et caractérisé la
maladie génétique par une série de cas. Pour déterminer la
prévalence, nous avons analysé les données de génotypage
SNP de plus de 65000 bovins provenant de la base de données
del’Association suisse d’élevage et, sur la base de ces résultats,
quatre animaux homozygotes RP! ont fait l'objet d’une éva-
luation clinique. La fréquence de lalléle RP chez SF était de
13% et 'alléle responsable de la MC, précédemment décrit
uniquement chez HO, a été trouvé chez SF avec une fréquence
d’allele de 1,17 %. Les six autres défauts génétiques sont ap-
parus chez les SF avec une fréquence d’allele tres faible (TP
0,24 %, BDCMP 1,93 %, FH2 0,03 %, FH5 0,02 %) ou to-
talement absente (FH1, FH4).

Les quatre animaux homozygotes RPI avaient un 4ge moyen
de 7,5 ans et présentaient des déficiences visuelles a des de-
grés divers. Dans 'ensemble, les résultats cliniques et patho-
logiques étaient cohérents avec une RP associée a3 RPI. En
cas de suspicion, le génotypage de RPI par test génétique
peut confirmer le diagnostic de RP. Grace a 'utilisation
systématique du génotypage SN pour estimer les valeurs
d’élevage, les génotypes des défauts génétiques sont connus,
du moins dans la population d’élevage active, et peuvent
donc étre pris en compte avant les accouplements. Eviter les
accouplements a risque améliorera la santé et le bien-étre des
animaux et préviendra les pertes animales et donc les pertes

économiques.

Mots clés: Défaut génétique, bovins, variante récessive,
fertilité, hygiene de I'élevage, médecine de précision
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Panoramica sui difetti genetici
recessivi conosciuti e nuovi e sulla
loro prevalenza nei bovini di razza
Pezzata rossa svizzera

La razza bovina Swiss Fleckvieh (SF) ¢ derivata da incroci tra
le razze Holstein (HO) e Simmental (SI). Finora sono stati
identificati sei difetti genetici monogenici recessivi. Tra questi,
due malattie ereditarie, la trombocitopatia (TP) e la cardio-
miopatia dilatativa bovina (BDCMP), oltre a quattro aplotipi
di fertilita denominati Swiss Fleckvieh aplotipo 1,2,4,5
(FH1,2,4,5). La carenza di colesterolo (CD), una malattia
ereditaria associata al gene APOB, ¢ stata scoperta circa dieci
anni fa nella razza HO, tuttavia non ¢ stata finora segnalata
nella popolazione SF. La retinite pigmentosa (RP), una pato-
logia genetica che porta alla degenerazione progressiva della
retina nei portatori omozigoti di una variante patogena del
gene RPI, ¢ stata riscontrata in diverse razze bovine europee,
ma non ¢ stata ancora descritta nella popolazione SF.

Gli obiettivi di questo studio erano di determinare la preva-
lenza delle sei malattie genetiche gia note e degli aplotipi di
fertilitd, nonché della CD e della RP, nella popolazione SF e
nelle due razze strettamente correlate, HO e SI. Inoltre, la RP
¢ stata caratterizzata sia dal punto di vista clinico che patolo-
gico nella popolazione SF attraverso unanalisi approfondita
di casi clinici. Sono stati analizzati i dati di genotipizzazione
SNP di oltre 65000 bovini per determinare la prevalenza di
questi difetti genetici. Sulla base dei risultati ottenuti, sono
stati selezionati quattro animali omozigoti per RP1. Questi
sono stati sottoposti ad un esame clinico. La frequenza alle-
lica del difetto genetico associato alla RP nella popolazione
SF ¢ risultata del 13 %, mentre l'allele responsabile della CD,
precedentemente descritto solo nella razza HO, ¢ stato iden-
tificato nella popolazione SF con una frequenza dell’1,17 %.
Gli altri sei difetti genetici erano presenti nella popolazione
SE con una frequenza molto bassa (TP 0,24%, BDCMP
1,93 %, FH2 0,03 %, FH5 0,02 %) o non sono stati rilevati
(FH1, FHA4).

Le quattro vacche SF, omozigoti per RPI e con un’etd media
di 7,5 anni che sono state clinicamente esaminate, mostrava-
no deficit visivi di diversa entitd. Complessivamente, i risul-
tati clinici e patologici erano coerenti con la RP associata a
RPI. In caso di sospetto clinico, la genotipizzazione per RPI
puo confermare la diagnosi di RP. Grazie alla genotipizzazio-
ne SNP di routine utilizzata per la stima dei valori genetici
nella selezione bovina, i genotipi relativi ai difetti genetici
sono noti almeno nella popolazione attivamente allevata e
possono essere considerati nella pianificazione degli accop-
piamenti. Evitare accoppiamenti a rischio migliora la salute
e il benessere degli animali, prevenendo perdite e riducendo

i danni economici.

Parole chiave: difetto genetico, bovini, malattie ereditarie
recessive, fertilita, igiene dell’allevamento, medicina di
precisione
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