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Тяжелый комбинированный иммунодефицит (SCID) – аутосомное рецессивное заболе-
вание, проявляющиеся у людей, мышей, лошадей и собак. Данное заболевание тестировались 
с помощью ПЦР-анализа. В итоге носителей данной аномалии не выявлено. Гиперкалиемиче-
ский периодический паралич (HYPP) – аутосомное доминантное заболевание, которое у ло-
шадей проявляется в возрасте 2 лет, когда животное начинает, усилено тренироваться. Для 
тестирования данного заболевания использовался метод ПЦР- ПДРФ-анализа. В результате 
исследования среди тестируемых животных носителей не обнаружено. 
Ключевые слова: ген SCID, ген HYPP, арабская порода, верховая порода, генетическая 
диагностика, мутация, иммунодефицит 
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Severe combined immunodeficiency (SCID) is an autosomal recessive disease that occurs in 
humans, mice, horses and dogs. This disease was tested by PCR analysis. As a result, carriers of this 
anomaly were not detected. Hyperkaliemic periodic paralysis (HYPP) is an autosomal dominant dis-
ease that occurs in horses at the age of 2, when the animal begins, is strengthened to exercise. To test 
this disease, the PCR-RFLP method was used. As a result of the study, carriers were not found among 
the test animals. 
Keywords: gene SCID, gene HYPP, the arabian breed, thoroughbred horse , genetic diagnosis, 
mutation, immunodeficiency 
ГЕНЕТИЧНА СТРУКТУРА ПОПУЛЯЦІЇ КОНЕЙ ЗА ГЕНАМИ SCID І HYPP 
1К. С. Чебуранова, 1О. О. Епишко, 2Т. І. Кузьмина  
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дарських тварин (Санкт-Петербург, Російська Федерація) 

Важкий комбінований імунодефіцит (SCID) – аутосомно рецесивне захворювання, які 
проявляються у людей, мишей, коней і собак. Дане захворювання тестувалися за допомогою 
ПЛР-аналізу. В результаті носіїв даної аномалії не виявлено. Гіперкаліємічна періодичний па-
раліч (HYPP) - аутосомно домінантне захворювання, яке у коней проявляється у віці 2 років, 
коли тварина починає, посилено тренуватися. Для тестування даного захворювання викори-
стовувався метод ПЛР ПДРФ-аналізу. В результаті дослідження серед тестованих тварин 
носіїв не виявлено. 
Ключові слова: ген SCID, ген HYPP, арабська порода, верхова порода, генетична діагно-
стика, мутація, імунодефіцит 

 
Вступление. В соответствии с международными стандартами и требованиями по серти-

фикации племенной продукции обязательно проводиться генотипирование сельскохозяй-
ственных животных на выявление генетических аномалий. По статистике 1-2% сельскохозяй-
ственных животных рождаются с наследственными аномалиями, которые могут нанести не 
поправимый урон сельскому хозяйству страны, если не выявлять и не выбраковывать таких 
животных.  

Применение современных методов для генетической диагностики наследственных забо-
леваний сельскохозяйственных животных не только при рождении исключать из процесса вос-
производства животных-носителей наследственных аномалий, но также и позволяет сократить 
финансирование на их содержание и выращивание.  

На сегодняшний день у лошадей описано более двухсот наследственных заболеваний и 
аномалий, основная часть которых в гетерозиготном состоянии фенотипически не проявля-
ется. Одним из основных наследственных заболеваний является тяжелый комбинированный 
иммунодефицит (SCID), которое проявляется у жеребят 2 месяца отроду, погибающих от лю-
бой инфекции, так как нарушается защитная функция лейкоцитов[1]. Данное заболевание 
было описано не только у лошадей, но также и у собак, мышей и человека. Впервые SCID был 
описан у арабских лошадей Австралии [2]. В 1980 г. Perryman с соавторами показали, что ком-
бинированный иммунодефицит у арабских и поместных лошадей имеет аутосомно-рецессив-
ный тип наследования [3]. 

С 1997 по 2011 в лаборатории VetGen (США) было протестировано больше 10000 жи-
вотных на наличие наследственной аномалии SCID, в результате данных исследований было 
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выявлено, что 15,73% являются носителями данного заболевания, а 0,30% - больными живот-
ными [4]. 

HYPP (Hyperkalemic periodic paralysis) – гиперкалиемический периодический паралич – 
наследственная аномалия, которая встречается у различных видов позвоночных животных, 
например у мышей, лошадей, а также человека. Первые сведенья о данном заболевании у ло-
шадей были описаны группой ученых в 1985-1986 годах. У лошадей проявляются периодиче-
ские спазмы скелетных мышц, слабость, могут парализоваться дыхательные мышцы, в резуль-
тате чего, не исключается смерть животного, без оказания своевременной помощи [5]. Так как 
данное заболевание имеет аутосомно-доминантное наследование и проявляется только верхо-
вых пород лошадей, то животные, которые являются доминантными гомозиготами или гете-
розиготами по данному признаку должны отслеживаться, что бы ни допустить распростране-
ние болезни.  

Группа американских исследователей Eric P. Hoffman, Sharon J. Spier et al. [6] разрабо-
тали метод для выявления мутации HYPP среди американских верховых пород. Среди группы 
животных в количестве 227 лошадей, было выявлено 2 больных животных, а также 49 носите-
лей данной мутации. 

Цель нашей работы – выявление животных-носителей наследственной аномалии SCID и 
HYPP популяции лошадей, разводимых на племенных конефермах Республики Беларусь. 

Материалы и методика исследований. Нами было протестировано 50 лошадей различ-
ных пород, содержащихся на различных племенных конефермах Белоруссии. ДНК выделяли 
из буккального эпителия перхлоратным методом с двойной очисткой (по методу Зиновьевой). 
Для диагностики мутаций у исследуемых животных был выбран метод ПЦР (полимеразной 
цепной реакции) и ПДРФ-анализа (полиморфизм длин рестрикционных фрагментов). 

Концентрацию выделенной ДНК определяли с помощью спектронанофотометра Implen. 
Амплификацию проводили, используя термоциклер С1000 Touch (BioRad, USA). Для ампли-
фикации наследственной аномалии SCID мы использовали следующую ПЦР-программу: 
начальная денатурация – 950С в течение 10 минут; 30 циклов: 950С – 30 секунд, 600С – 30 
секунд, 720С – 1 минута; терминальная элонгация – 720С в течение 5 минут. 

Реакционная смесь для амплификации SCID общим объемом 10 мкл, включала: 10 mM 
Tris-HCl (pH 8,3), 50 mM KCl, 1,5mM MgCl2, 125 µM dNTP, 0,5 µM каждого праймера, 0,35 
units Taq-полимеразы, 50-100 нг ДНК. 

Для амплификации мутации SCID использовали праймеры [7]: 
SCID – for  AAGTTGGTCTTGTCATTGAGC; 
SCID – rev  TTTGTGATGATGTCATCCCAG; 
Размер амплифицированных фрагментов: 
163 пн – свободный от мутации; 
158 пн – носитель мутации SCID; 
Разделение ПЦР-продуктов проводили с помощью горизонтального электрофореза в 2% 

агарозном геле при напряжении 110V в течение 35-45 минут. Визуализация геля проводилась 
с помощью гельдокументирующей системы Gel Doc XR+ (Bio-Rad, США). Для определения 
молекулярной массы амплифицированных фрагментов использовали ДНК-маркер 50 bp про-
изводства ОДО «Праймтех» (Республика Беларусь).  

Реакционная смесь, необходимая для диагностики периодического паралича лошадей 
(HYPP), общим объемом 20 мкл, включала следующие компоненты: 67 mM Tris-HCl (pH 8,8); 
17 mM (NH4)2SO4; 0,01% Tween-20; 0,2 mM dNTP; 10 units Taq-полимеразы; 50-100 нг ДНК; 
0,2 mM MgCl2 и по 0,3 μM каждого праймера.  

Для амплификации изучаемого участка гена HYPP, использовали праймеры, предложен-
ные авторами V. Riojas-Valdes, D.E. Zamora-Avila et al.[8]: 

HYPP – for – GGGGAGTGTGTGCTCAAGATG; 
HYPP – rev – AATGGACAGGATGACAACCAC; 
Размер амплифицированного участка составляет – 92 пн. 
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Амплификацию проводили, по следующему режиму: начальная денатурация проводи-
лась при температуре в 940С в течение 4 минут; 40 циклов: из них денатурация длиться 30 
секунд при 940С, отжиг – 30 секунд при 630С, элонгация – 30 секунд при 720С; финальная 
элонгация проводиться в течение 10 минут при температуре в 720С. 

Амплифицированные продукты реакции разделяли с помощью горизонтального элек-
трафореза в 2% агарозном геле в течение 35-45 минут при напряжении в 110V. Визуализация 
полученных фрагментов проводилась с использованием гельдокументирующие системы 
GelDoc XR+ (BioRad, США), предварительно обработанных бромистым этидием. Для кор-
ректной интерпритации полученных длин амплифицированных фрагментов использовали 
ДНК-маркер молекулярного веса (производство ОДО «Праймтех», Беларусь).  

Рестрикция ПЦР-продуктов проводилась с помощью эндонуклеазной рестриктазы TaqI 
при температуре 650С в течение одного часа. Рестрицированные фрагменты разделяли в 3% 
агарозном геле в течение 40-50 минут, используя напряжение 130V и ДНК-маркер молекуляр-
ного веса.  

Генотипы: 
H/H (свободный от мутации) – 92 пн. 
N/H (гетерозигота, носитель мутации по гену HYPP) – 92, 64, 28 пн. 
N/N (животное больное по гену HYPP) – 64, 28 пн. 
Результаты исследований. По данным зарубежных авторов 8-9% лошадей арабской по-

роды, а также пород с примесью арабской крови, носителей наследственной аномалии SCID, 
были выявлены с помощью ДНК-диагностики [9]. Во многих странах тестирование на генети-
ческие заболевания лошадей носят не обязательный, а рекомендательный характер. В 2005г. 
ученые из Словении проводили тестирование 128 лошадей арабской породы, среди которых 
не выявлено носителей наследственного заболевания SCID [10]. В 2008 в Морроко проводи-
лись исследования на наличие тяжелого комбинированного иммунодефицита среди 353 лоша-
дей арабской породы, среди тестируемых животных было выявлено 21 животное, которые яв-
ляются носителями данного заболевания [11]. 

На первом этапе исследований нами было протестировано 50 животных верховой и араб-
ской пород, в числе которых лошади с примесью арабской крови. Среди протестированных 
50-ти животных не было выявлено носителей наследственной аномалии SCID. В исследова-
ниях использовался метод ПЦР-анализа, базирующийся на применении специфических оли-
гонуклеотидов с помощью которых происходит амплификация необходимого фрагмента гена 
163 – у здоровых особей и 158 – у носителей мутации, позволяющий выявить наследственное 
заболевание SCID.  

С 1989 по 1991 гг. в США было протестировано более за 1 000 животных на наличие 
наследственного заболевания HYPP. В результате данных исследований не было выявлено ни 
одного больного животного, однако 4% исследуемых лошадей являются носителями данной 
наследственной аномалии. В Калифорнийском университете с 1992 по 1996 гг. продолжили 
проводить исследования, которые показали увеличение числа носителей (36%), в то же время 
были выявлено больные животные, которые составили 1% от общего количества тестируемых 
животных. Исходя из этих данных, можно сделать вывод, что на территории США в начале 
90-х годов не шла целенаправленная селекция на исключения из воспроизводства лошадей, 
имеющих какие-либо наследственные аномалии, которые могут привести к мгновенной 
смерти животного.  

В странах СНГ гиперкалиемический периодический паралич, также не является обяза-
тельным для тестирования и носит рекомендательный характер. На Украине были проведены 
исследования по выявлению у лошадей украинской верховой породы наследственного забо-
левания HYPP, в результате которых среди исследуемой группы животных не было выявлено 
ни одного носителя или больного. В 2007 г. в Румынии был секвенирован ген HYPP для уста-
новления животных-носителей в румынской популяции лошадей, в результате чего не было 
обнаружено ни одного носителя, ни одного больного животного [12]. 
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В 2013-2014 гг. на территории Мексики, ученые проводили генотипирование 51 живот-
ного чистокровный верховый породы лошадей на наличие наследственного заболевания 
HYPP. В результате данных исследований было установлено, что 84,3% испытуемых являются 
здоровыми, 13,7% - оказались носителями гена HYPP и 2% - больными животными. Благодаря 
данным исследованиям больные лошади, а также носители исключались из процесса воспро-
изводства, а также не использовались на соревнованиях.  

Вторым этапом исследований явилось тестирование животных на наличие наследствен-
ного заболевания HYPP. В исследованиях использовался метод ПЦР-ПДРФ анализа, базиру-
ющийся на применении отличительных праймеров благодаря которым происходит амплифи-
кация необходимого фрагмента гена, позволяющего выявить наследственное заболевание 
HYPP. Амплифицированные фрагменты подвергались действию рестрицирующих ферментов, 
с помощью которых возможно определить генотип исследуемого животного. Нами протести-
ровано 50 животных верховой и арабской породы, а также лошадей с примесью арабской 
крови, среди которых не обнаружено носителей наследственной аномалии. 

Выводы. 
В итоге проведенных исследований среди 50-ти протестированных животных носителей 

наследственного заболевания SCID не выявлено. Предположительно, что в Республики Бела-
русь носителей тяжелого комбинированного иммунодефицита не выявлено, так как племен-
ные хозяйства по разведению лошадей не использовали для осеменения биологический мате-
риал арабских и поместных пород лошадей. При последующем ввозе лошадей арабской по-
роды, а также пород, у которых имеется примесь арабской крови, необходимо проводить ДНК-
тестирование на наличие тяжелого комбинированного иммунодефицита (SCID). 

По результат проведенных исследований по выявлению наследственного заболевания 
гиперкалиемического периодического паралича (HYPP) в популяции лошадей не обнаружено 
носителей, а также больных животных. Предположительно, что на территории республики но-
сителей данного заболевания не было, о чем свидетельствуют параллельные исследования, 
проводимые в других странах Европы, где также не выявлено ни одного носителя или боль-
ного животного. Это говорит о том, что данное заболевание было во время локализовано, а 
также не покидало территорию американского континента. 

Анализ полученных в результате проведенных исследований данных говорит о том, что 
белорусская популяция лошадей различных пород может использоваться не только для вос-
производства, но также и для международных соревнований, так как среди протестированных 
животных не выявлено ни одного больного или носителя основных наследственных заболева-
ний, встречающихся у спортивных пород лошадей.  
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