Ogonsjukdomen MCOA och
fargen silver orsakas av samma
forandring 1 genen PMEL — men
hur daligt ser hastarna
egentligen?
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Equine Multiple Congenital Ocular Anomalies (MCOA) ar en arftlig,
medfodd 6gonsjukdom hos hast, som ger upphov till en rad
forandringar i 6gat. En studie som gjordes ar 2013 vid SLU visade
att den gen, PMEL, som orsakar MCOA ocksa ar den som ger
upphov till fargen silver hos hastar. | en ny studie vill vi nu undersoka
hastar med silverfarg for att avgora hur paverkad synen ar.

Exempel pa symtom vid MCOA ér cystor (blasbildningar) i stralkroppen och nathinnan,
underutvecklad regnbagshinna (iris), forandringar i omradet dar vatskan inne i 6gat draneras
(kammarvinkeln), onormal form pa hornhinnan och gra starr (katarakt). Det finns i en mildare



form som kliniskt karaktiriseras av nimnda cystbildningar och en svarare form av MCOA dar
flera missbildningar ses samtidigt. En studie som gjordes ar 2013 vid Sveriges
Lantbruksuniversitet visade att den gen, PMEL, som orsakar MCOA ocksa ar den som ger
upphov till fargen silver hos hastar. MCOA upptiacktes forsta gangen hos Rocky-
Mountainhastar, en ras med en stor andel silverfargade hastar. Man har aven kunnat pavisa
sjukdomen hos ett antal andra raser dar silverfargen forekommer, till exempel Islandshéstar
och Morganhastar.

For att identifiera den mutation som orsakar MCOA sekvenserades den sjukdomsassocierade
DNA regionen. Vi kunde systematiskt utesluta alla genetiska varianter forutom tva som lag i
genen PMEL och som f6ljde nedarvningsmonstret for sjukdomen perfekt. Den ena genetiska
varianten andrar aminosyrasekvensen och den andra ligger i en icke proteinkodande del av
genen. Tillsammans med resultat fran andra forskargrupper om proteinet PMEL:s funktion
visar var studie att den kodande forandringen leder till bade 6gondefekten MCOA och fargen
silver.

Man har tidigare sett att hastar som ar heterozygota for mutationen, d.v.s. bar pa ett anlag for
sjukdomen, nistan alltid uppvisar den mildare formen av sjukdomen medan de som ar dubbla
anlagsbarare for silveranlaget (homozygota) ar varre drabbade. Var rekommendation ar att inte
korsa tva histar som bada bar pa silveranlaget, da det finns risk att fa en avkomma med dubbla
anlag. Vissa farger (t.ex. fux) avslgjar inte om en hist ar barare av silveranlaget, da silverfargen
endast uttrycks pa svart pigment. Hos shetlandsponnyer finns det dock en farg som liknar
silverfargen, som uttrycks hos fuxar. Fargen kallas for mushroom och av de histar som har
testats for silvermutationen har ingen varit barare av silvermutationen.

Den genetiska bakgrunden till mushroom fargen ar hittills okdnd, men den ar alltsa inte
kopplad till silvermutationen. For att avgora om en hast ar anlagsbarare av silver kan man
skicka in ett harprov till Husdjursgenetiska laboratoriet i Uppsala som utfor genetiska tester for
fargen silver.

Ny studie om synen hos silverhastar

Vi vill nu undersoka histar med silverfarg for att avgora hur paverkad synen ar. Malet ar att
kartlagga om hastar med MCOA-anlag, bade homo- och heterozygoter, utvecklar brytningsfel
som kan paverka synformagan. Fran tidigare studier har man konstaterat att vissa homozygoter
har en kraftig synnedsittning, framst till f6ljd av onormal pupillfunktion och gra starr, men det
ar i dagslaget inte kint om synen hos heterozygoterna ar paverkad.

Vi soker hiistar med silverfirg till en klinisk studie. Aven fuxar med minst en
silverfargad forilder ar av intresse for studien. Vi kommer att vilja 6gonundersoka
hastarna samt ta ett harprov frain dem. Darfor ser vi garna att hastarna finns nagonstans i
nirheten av Uppsalaomradet. Dock kan dven andra omraden vara av intresse om det finns fler
hastar i samma omrade. Kim Jaderkvist Fegraeus, kim.jaderkvist@slu.se eller 018-671917.
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