
Umaszczenie zwierząt jest determino‑
wane podczas rozwoju embrionalnego. 

Komórki prekursorowe melanocytów (me‑
lanoblasty), pochodzące z grzebienia ner‑
wowego, wędrują do skóry mieszków wło‑
sowych oraz oka, ucha środkowego i innych 
narządów (np. mózg, serce, płuca), a także do 
tkanki tłuszczowej. Jeśli ta migracja jest za‑
burzona, wówczas niektóre partie skóry nie 
mają melanocytów i pokrywające je włosy są 
białe. Melanocyty są komórkami barwniko‑
wymi. Ich głównym zadaniem jest synteza 
melanin, ale mają one także istotne znaczenie 
dla odporności wrodzonej. Melanocyty mogą 
produkować różne cytokiny, jak np. IL‑1, 
IL-6, IL-18 i TGF-beta1, ponadto są zdolne 
do fagocytozy i mogą prezentować peptydy 
limfocytom T (1, 2). Poznanie genetycznych 
uwarunkowań funkcjonowania melanocytów 
może ułatwić opracowanie strategii terapii 
zaburzeń związanych z umaszczeniem (3).

Dojrzałe melanocyty mają melanosomy, 
w których są syntetyzowane barwniki zwa‑
ne melaninami. Melanosomy znajdują się 
w wypustkach melanocytów – dendrytach. 
Ich rola nie ogranicza się do przechowywa‑
nia melanin, ale również chronią one pozo‑
stałe elementy komórki przed toksycznymi 
związkami powstającymi podczas syntezy 
melanin (4). Z melanosomów melaniny są 
transportowane do komórek docelowych 
– keranocytów. Są dwa rodzaje melanoso‑
mów: eumelanosomy, produkujące brązo‑
wy lub czarny pigment (eumalanina) i fe‑
omelanosomy, produkujące żółty lub czer‑
wony pigment (feomelanina). W obrębie 
jednego melanocytu znajdują się oba ro‑
dzaje melanosomów. Synteza pigmentu, 
jego gromadzenie i  transport są kontro‑
lowane przez różne geny. Główną funkcją 
melanin jest ochrona komórek przed szko‑
dliwym działaniem promieniowania UV 
oraz eliminacja wolnych rodników, przede 
wszystkim reaktywnych form tlenu (5). Po‑
nadto melaniny wiążą wiele związków che‑
micznych, następnie je powoli uwalnia‑
ją w nietoksycznych koncentracjach, peł‑
niąc tym samym ważną rolę jako filtr (4).

Zmienność pigmentacji jest skutkiem 
różnic w wielkości, kształcie i transporcie 
melanocytów do poszczególnych partii 
skóry, jak również różnic w ilości i rodza‑
ju syntetyzowanych melanin. Wszystkie te 
czynniki są determinowane różnymi gena‑
mi (ryc. 1), których polimorficzne warianty 
nie tylko wpływają na zmienność umasz‑
czenia, ale mogą być przyczyną występowa‑
nia różnych chorób lub nawet powodować 

śmierć w różnych stadiach rozwojowych 
organizmu. U koni znane są niekorzystne 
dla zdrowia skutki kilku genów warunku‑
jących proliferację, migrację i różnicowa‑
nie melanocytów i melanosomów oraz re‑
gulację i przebieg melanogenezy (tab. 1).

Umaszczenie białe (dominujące białe)

Konie o białym umaszczeniu mają różo‑
wą skórę, białą sierść, białą grzywę i ogon 
oraz jasne kopyta. Konie takie zazwyczaj 
mają zabarwione oczy – przypuszczalnie 
melanocyty tęczówki pochodzą z innego 
źródła niż melanocyty w skórze. Umasz‑
czenie białe jest skutkiem braku melano‑
cytów w skórze spowodowanego zakłóce‑
niem ich migracji w okresie embrionalnym. 
Osobniki biało umaszczone często są myl‑
nie określane jako albinotyczne. Albinizm 
charakteryzuje się obecnością melanocy‑
tów, jednak z powodu braku tyrozynazy 
(enzym szlaku melanogenezy) w melano‑
cytach tych nie jest wytwarzana melanina.

Genetycznym podłożem białego umasz‑
czenia jest mutacja dominująca genu KIT, 
który koduje receptorową kinazę tyrozyno‑
wą. Białko to jest receptorem dla czynni‑
ka wzrostu komórek macierzystych, pełni 
ono bardzo ważną funkcję w kontrolowaniu 
różnicowania, proliferacji, przeżywalności 
melanocytów i komórek tucznych, uczest‑
niczy także w gametogenezie i hematopo‑
ezie (6, 7). Dotychczas u koni różnych ras 
zidentyfikowano kilkanaście mutacji genu 
KIT, które warunkują występowanie sro‑
katego umaszczenia o różnym nasileniu 
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Gen Białko
Lokalizacja/ 

chromosom (ECA)
Plejotropowy efekt mutacji genu (piśmiennictwo)

KIT Receptorowa kinaza tyrozynowa 3q22 Zamieralność zarodków homozygotycznych (XX)

EDNRB Receptor endoteliny B 17 Zespół białego źrebięcia; lethal white foal syndrome – LWFS  
(Bellone, 2010)

MITF Czynnik transkrypcyjny związany z mikroftalmią 16 Głuchota (Hauswirth i wsp., 2012)

PAX3 Czynnik transkrypcyjny zawierający domenę 
paired 3

6 Śmiertelność w okresie zarodkowym lub płodowym (Hauswirth i wsp., 2012)

TRPM1 
(znany także 
jako gen MLSN1)

Białko błonowe z rodziny TRPM (ransient 
receptor potential melastatin) odpowiedzialne 
za regulację homeostazy 

1 Wrodzona nocna ślepota; congenital stationary night blindness – CSNB  
(Bellone i wsp., 2008)

PMEL17 Białko premelanosomalne 17,  
należące do macierzy melanosomalnej

6q23 Zespół wrodzonych anomalii oczu; multiple congenital ocular anomalie – MCOA 
(Brunberg i wsp., 2006)

STX17 Syntaksyna 17 25q Podatność na czerniaka skóry (Rosengren Pielberg i wsp., 2008)

MYO5A Miozyna Va 1 Zespół lawendowego źrebięcia; lavender foal syndrome – LFS (Bellone, 2010)

Tabela 1. Geny związane z umaszczeniem koni mające efekt plejotropowy 
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białych plam aż do białego umaszczenia 
całego ciała (7, 8, 9). Dominujący allel genu 
KIT koduje wadliwe białko transbłonowe, 
które nie jest zdolne do przekazywania sy‑
gnałów, co zakłóca migrację melanocytów, 
a w rezultacie powoduje białe umaszczenie. 
Mutacje genu KIT skutkujące brakiem me‑
lanocytów w skórze mogą powodować czę‑
ściowe (łaciatość) lub też całkowicie białe 
umaszczenie. Mutacje genu KIT mogą mieć 
skutki letalne. U koni allel ten w układzie 
homozygotycznym jest letalny we wcze‑
snym okresie zarodkowym (7, 8, 10).

U innych gatunków ssaków (m.in. u ko‑
tów, psów rasy dalmatyńczyk, norek ame‑
rykańskich, chomików syberyjskich oraz 
u ludzi z zespołem Waardenburga) muta‑
cje w genie KIT wiążą się z upośledzeniem 
słuchu (11). Upośledzenie to jest skutkiem 
braku melanocytów w prążku naczynio‑
wym ślimaka, które są niezbędne do jego 
prawidłowego rozwoju, prawdopodobnie 
pełniąc rolę ochronną przed hałasem i oto‑
toksycznymi aminoglikozydami (4). Po‑
nieważ białko kodowane przez gen KIT 
uczestniczy również w kontrolowaniu prze‑
życia, proliferacji i różnicowania komórek 
hematopoetycznych, ma istotny wpływ na 
wskaźniki hematologiczne krwi. Całkowita 
utrata funkcji białka KIT może (np. u świń) 
powodować przedporodową lub okołopo‑
rodową śmiertelność spowodowaną niedo‑
krwistością (8). Aktywność genu KIT jest 
również kluczowa dla rozwoju i przeżycia 
melanoblastów, komórek tucznych, sper‑
matogonii i komórek śródmiąższowych 
Cajala w szlaku żołądkowo-jelitowym (8).

Gen KIT jest również związany z dzie‑
dziczną hipoplazją gonad u obu płci bydła 
ras northern finncattle i swedish mounta‑
in umaszczonego biało w 60–100% (12).

Umaszczenie dereszowate (roan)

Konie o  fenotypie dereszowatym cechu‑
ją się umaszczeniem będącym wynikiem 
wymieszania koloru bazowego z białymi 
włosami w obrębie tułowia, szyi oraz czę‑
ści kończyn, natomiast dolne części koń‑
czyn, głowa, grzywa i ogon pozostają ma‑
ści podstawowej. Konie dereszowate mogą 
być jaśniejsze lub ciemniejsze zależnie od 
nasilenia występowania włosów białych 
(13). W odróżnieniu od umaszczenia si‑
wego umaszczenie dereszowate nie nasi‑
la się z wiekiem. Powszechnie używanym 
symbolem genu dereszowatego umaszcze‑
nia jest skrót Rn (z ang. roan). Umaszcze‑
nie dereszowate koni dziedziczy się z niezu‑
pełną dominacją. Homozygota dominująca 
(RnRn) jest letalna w okresie zarodkowym, 
żyjące konie dereszowate są heterozygota‑
mi Rnrn (14). Allel Roan występuje u koni 
rasy quarter, kuców walijskich i koni belgij‑
skich. Badania asocjacyjne między genami 
KIT i RN wykazały ich silne sprzężenie, nie 

zanotowano rekombinacji (15). Zidentyfiko‑
wano mutację polegającą na insercji 79 nu‑
kleotydów między eksonem 1 i 2 genu KIT 
(zmieniającą ramkę odczytu), która częścio‑
wo była związana z umaszczeniem dereszo‑
watym. Konieczne są jednak dalsze badania 
w celu identyfikacji mutacji odpowiedzial‑
nej za umaszczenie dereszowate koni (15).

Umaszczenie srokate (frame overo)

Umaszczenie srokate występuje u koni nie‑
których ras (american paint horse, quar‑
ter i rzadziej u pełnej krwi angielskiej). Na‑
zwa overo, pochodzi z jęz. hiszpańskiego 
i oznacza „jak jajo, podobny do jaja” (14). 
Umaszczenie to może być zróżnicowane – 
od białych plam pokrywających 90% po‑
wierzchni ciała do umaszczenia sprawia‑
jącego wrażenie jednolicie barwnego. Ko‑
nie srokate cechują się również częściową 
depigmentacją tęczówki, obejmującą jed‑
no lub oboje oczu, przez co uzyskuje ona 
niebieskie lub częściowo niebieskie zabar‑
wienie. Nie zauważono jednak, by niebie‑
ski kolor oczu tych osobników był zwią‑
zany z zaburzeniami widzenia (16), nato‑
miast niektóre konie mogą być głuche (17).

Umaszczenie srokate może mieć wzór 
frame overo, sabino lub plamiste białe 

(splashed white). Umaszczenie frame ove‑
ro charakteryzuje się występowaniem bia‑
łych plam w środkowej części ciała, pod‑
czas gdy kończyny, kopyta, grzbiet, brzuch, 
klatka piersiowa oraz zad konia pozostają 
umaszczone, co daje fenotypowy efekt ob‑
ramowania (framed). Umaszczenie to jest 
uwarunkowane genem EDNRB, który ko‑
duje receptor typu B endoteliny. Białko 
endotelina wpływa na proliferację, migra‑
cję i różnicowanie podczas okresu zarod‑
kowego komórek grzebienia nerwowego, 
z których rozwijają się w melanocyty i jeli‑
towe komórki nerwowe (16, 17). Za umasz‑
czenie frame overo odpowiada mutacja 
c.353_354delinsAG w genie EDNRB (al‑
lel Lys118), która prowadzi do zamiany 
118 aminokwasu w białku – izoleucyny na 
lizynę (Ile118Lys; 16, 18, 19). Zmutowany 
allel Lys118 jest dominujący w stosunku do 
allelu dzikiego Ile118 (recesywnego; 16). Ko‑
nie o jednolitym umaszczeniu są homozy‑
gotami recesywnymi, a osobniki srokate są 
heterozygotami. W obydwu przypadkach 
osobniki są wolne od wad genetycznych, 
natomiast homozygoty pod względem al‑
lelu Lys118 cierpią na zespół białego źrebię‑
cia – OLWS (overo lethal white syndrome 
– OLWS, inaczej lethal white foal syndro‑
me – LWFS; 20). Źrebięta z OLWS rodzą 

Ryc. 1. Geny warunkujące umaszczenie (tłustym drukiem zaznaczono symbole genów związanych z wrodzonymi 
zaburzeniami u koni)
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się całkowicie lub prawie całkowicie białe. 
Już w pierwszym dniu po urodzeniu odczu‑
wają kolki jelitowe, będące wynikiem nie‑
drożności jelitowej spowodowanej brakiem 
unerwienia jelit (aganglionozą; 16, 17). Za‑
burzenia te prowadzą do śmierci źrebięcia 
już kilka dni po urodzeniu. Zespół OLWS 
jest podobny do choroby Hirschsprunga 
u ludzi powodowanej przez mutację w tym 
samym genie (21).

Kosegregacja mutacji Ile118Lys z umasz‑
czeniem overo nie jest jednak całkowita, 
zdarzają się bowiem konie srokate niebędą‑
ce nosicielami tej mutacji i odwrotnie. Po‑
nadto w wyniku krzyżowania heterozygot 
u potomstwa nie otrzymuje się prawidło‑
wych (mendlowskich) stosunków fenoty‑
powych, z których 25% stanowiłyby źrebię‑
ta dotknięte OLWS. Hodowcy donoszą, że 
procent ten jest znacznie mniejszy, a nie‑
które ogiery o umaszczeniu overo nigdy nie 
mają chorych potomków. Badania przepro‑
wadzone w 1978 r. (22) wykazały, że w wy‑
niku krzyżowań rodziców typu overo uzy‑
skano 76 źrebiąt, z których tylko 6 (7,9%) 
było dotkniętych OLWS. Dodatkowo mu‑
tacja ta charakteryzuje się zmienną ekspre‑
sją – zdarzają się heterozygoty umaszczo‑
ne jednolicie. Nieprawidłowości te można 
wytłumaczyć, zakładając, że nie wszystkie 
konie srokate są nosicielami allelu Lys118. 
To z kolei sugeruje, że umaszczenie to jest 
wynikiem działania więcej niż jednego 
genu. Podejrzewa się, że genami modyfi‑
kującymi mogą być KIT, jego ligand – KI-
TLG, SOX10 oraz PAX3. Mutację Ile118Lys 
w genie EDNRB wykryto także u 10% koni 
o umaszczeniu typu tobiano, co wskazuje 
na modyfikacyjne działanie genu KIT (20).

Ponieważ obecnie nie ma skutecznego 
leczenia zespołu białego źrebięcia, testo‑
wanie rozpłodników pod kątem nosiciel‑
stwa tej mutacji jest kluczowe w zapobie‑
ganiu występowania OLWS.

Zespół białego źrebięcia ma odpowied‑
nik u ludzi – chorobę Hirschsprunga (HD, 
inaczej HSCR, znaną także jako zespół 
Shah-Waardenburga lub zespół Waarden‑
burga typu IV – WS4). To wrodzone zabu‑
rzenie charakteryzuje się brakiem unerwie‑
nia jelit (aganglionozą) i może być związa‑
ne z hipopigmentacją lub głuchotą (23). Jest 
ono główna przyczyną niedrożności jelit. 
Źrebięta z OLWS mogą być doskonałym 
modelem do badań nad efektywnością te‑
rapii choroby Hirschsprunga z zastosowa‑
niem komórek macierzystych (24).

Umaszczenie plamiste białe  
(white spotting) „splashed white”

Umaszczenie plamiste białe jest rodzajem 
srokatości i  charakteryzuje się występo‑
waniem białych plam różnej wielkości na 
podstawowym umaszczeniu. Plamy te po‑
jawiają się od kończyn i rozprzestrzeniają 

w górę, obejmując głowę. Niektóre ko‑
nie z bardzo wyraźnymi, dużymi biały‑
mi plamami na kończynach oraz niebie‑
skimi oczami (lub może występować he‑
terochromia – różnobarwność tęczówki) 
są głuche (14, 25, 26).

Umaszczenie plamiste białe występu‑
je najczęściej u koni american paint hor‑
se, kuców islandzkich oraz walijskich (13). 
Genetyczne uwarunkowanie umaszczenia 
plamistego białego poznano niedawno, od‑
powiedzialne za nie są mutacje w genach 
MITF i PAX3.

Gen MITF (microphthalmia-associa‑
ted transcription factor) koduje czynnik 
transkrypcyjny związany z mikroftalmią, 
kluczowy dla rozwoju melanocytów, ich 
proliferacji i przeżywalności (27). Ponad‑
to białko to aktywuje ekspresję niektórych 
enzymów melanogenicznych (28). W ge‑
nie MITF zidentyfikowano dwie mutacje 
związane z umaszczeniem plamistym bia‑
łym: MITF prom1 (g.20,117,302Tdelins11) 
i MITFC280Sfs*20 (g.20,105,348_52del5; 
c.837_842delGTGTC; 26).

Gen MITF wykazuje plejotropowe dzia‑
łanie także u innych gatunków. U bydła si‑
mentalskiego występuje zespół niemiec‑
kich białych simentali (German white flec‑
kvieh syndrome), warunkowany mutacją 
c.629G>T w genie MITF, skutkującą za‑
mianą argininy na izoleucynę (Arg210Ile). 
Zespół ten występuje u całkowicie biało 
umaszczonych osobników – z białymi ko‑
pytami, rogami, pyskiem, odbytem, powie‑
kami, rzęsami, różnobarwnymi tęczówka‑
mi i różową skórą. Ponadto ten zespół ce‑
chuje się obustronną głuchotą (29). U ludzi 
mutacje genu MITF są odpowiedzialne za 
zespoły Waardenburga i Tietza (29).

Gen PAX3 koduje białko należące do ro‑
dziny czynników transkrypcyjnych zawiera‑
jących sparowane białka. Białko PAX3 jest 
włączone w rozwój różnych typów komó‑
rek (systemu nerwowego, mięśni szkiele‑
towych, somitów, tkanki sercowej, melano‑
cytów, jelitowych komórek glejowych), po‑
nadto ma wpływ na migrację melanocytów 
w embriogenezie, a także aktywuje lub ha‑
muje ekspresję markerów rozwoju melano‑
cytów (MITF, TYRP1, TYRP2; 27). Wiado‑
mo również, że białko PAX3 jest niezbęd‑
ne dla procesów rozwoju nerwów.

Gen PAX3 u koni znajduje sie w chromo‑
somie 6. Mutacja w tym genie (c.209G>A) 
polegająca na zamianie gauniny na alaninę 
w 209 nukleotydzie (w białku zamiana cy‑
steiny na tyrozynę w poz. 70) podobnie jak 
mutacja genu MITF, jest związana z umasz‑
czeniem plamistym białym (26). Homozygo‑
tyczność allelu zmutowanego (PAX3C70Y/
PAX3C70Y) może powodować śmiertel‑
ność w okresie zarodkowym lub płodo‑
wym. W wyniku kojarzenia koni hetero‑
zygotycznych (PAX3+/PAX3C70Y) może 
powstać zygota mająca dwa allele, dlatego 

konie będące nosicielami allelu PAX3C70Y 
nie powinny być kojarzone ze sobą (26).

Umaszczenie tarantowate (lampart)

Konie tarantowate (o wzorze umaszcze‑
nia lampart – LP) charakteryzują się bia‑
łym umaszczeniem z barwnymi owalnymi 
plamami. Umaszczenie jest podstawowym 
kryterium ras appaloosa i kuców amerykań‑
skich, u wielu innych ras występuje w nie‑
wielkim procencie (13). Konie – homozy‑
goty dominujące pod względem genu LP 
mają mniej barwnych plam niż heterozygo‑
ty i cierpią na wrodzoną stacjonarną ślepo‑
tę nocną (congenital stationary night blind‑
ness – CSNB). Może też występować u nich 
obustronny zez i oczopląs. Choroba ta jest 
podobna do wrodzonej stacjonarnej ślepoty 
nocnej typu Schuberta-Bornscheina wystę‑
pującej u ludzi (30). Badania współwystępo‑
wania umaszczenia typu lampart i nocnej 
ślepoty wskazują na gen TRPM1 jako gen 
odpowiedzialny za obie cechy (16).

Gen TRPM1 koduje białko ważne dla 
komórkowej homeostazy wapniowej (31). 
Są także badania wskazujące na rolę genu 
TRPM1 w regulacji melanogenezy – stwier‑
dzono związek TRPM1 z aktywnością tyro‑
zynazy, ważnego enzymu w procesie me‑
lanogenezy (32).

U koni homozygotycznych (LP/LP) gen 
TRPM1 ulega znacznie mniejszej ekspre‑
sji w siatkówce oka i skórze. W przypadku 
heterozygot ekspresja również jest zmniej‑
szona, jednak w dużo mniejszym stopniu. 
Ekspresja genu TRPM1  jest specyficzna 
tkankowo, w siatkówce oka jest większa 
4000 razy niż w skórze. Badania polimor‑
fizmu regionu genu LP w powiązaniu z wy‑
stępowaniem wrodzonej stacjonarnej śle‑
poty nocnej (CSNB) wykazały, iż spośród 
sześciu analizowanych polimorfizmów 
typu SNP (polimorfizm pojedynczego nu‑
kleotydu) trzy (ECA1 g.108281765T>C, 
ECA1  g.108288853C>T i  ECA1 
g.108337089T>G) były ściśle związane 
ze wzorem umaszczenia LP i CSNB (33). 
Ostatnie badania (34) wykazały związek 
mutacji genu TRPM1, polegającej na in‑
sercji 1378 par zasad w intronie 1, z CSNB.

Również u ludzi stwierdzono związek 
mutacji genu TRPM1 z wrodzoną stacjo‑
narną ślepotą nocną (31, 35).

Umaszczenie siwe

Umaszczenie siwe postępuje wraz z wie‑
kiem konia. Postępujące siwienie wystę‑
puje u koni większości ras, ale u niektó‑
rych (jak lipizzaner i andalusian) jest to 
podstawowe umaszczenie. Stopień i  lo‑
kalizacja siwienia są różne u różnych koni 
(13). Umaszczenie to warunkuje muta‑
cja genu STX17 kodującgo syntaksynę 17 
(białko to jest prawdopodobnie włączone 
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w proliferacje melanocytów; 16). Mutacja 
ta polega na duplikacji regionu długości 
4,6 kpz (g.6575277_6579862dup) w intro‑
nie 6 (36, 37, 38). Gen STX17 jest epista‑
tyczny (hamuje ujawnienie się w fenoty‑
pie) w stosunku do wszystkich innych ge‑
nów umaszczenia z wyjątkiem genu KIT 
warunkującego białe umaszczenie. Konie 
będące homozygotami dominującymi lub 
heterozygotami pod względem zmutowa‑
nego allelu mogą mieć różne umaszczenie 
przy urodzeniu, jednak zawsze mają nie‑
wielką ilość białych włosów na powiekach 
i czole. Wraz z wiekiem zaczynają siwieć, 
ciemny pigment pozostaje jednak w skó‑
rze, oczach i kopytach, nawet gdy włosy 
są już całkowicie białe (39). Zwiększona 
ekspresja genu STX17 pobudza nadmier‑
ną proliferację melanocytów we włosach, 
co prowadzi do wyczerpania zapasu ko‑
mórek macierzystych. Fakt ten tłumaczy 
występowanie ciemniejszego umaszcze‑
nia tuż po porodzie i wyrastanie siwych 
włosów w miejsce tych, które wypadły (16).

Konie siwiejące z wiekiem charakte‑
ryzują się większą zachorowalnością na 
czerniaka skóry (melanomę). Nowotwo‑
ry te występują najczęściej w okolicy gło‑
wy i ogona, ale mogą atakować też inne 
miejsca. Ponad 70% siwych koni w wieku 
powyżej 15 lat choruje na czerniaka, przy 
czym homozygoty częściej niż heterozy‑
goty. Mimo że melanoma u koni siwych 
jest mniej złośliwa niż u koni jednolicie 
umaszczonych, zdarzają się u nich prze‑
rzuty do innych narządów (16).

Umaszczenie srebrne

Umaszczenie srebrne jest cechą dominującą 
skutkującą rozjaśnieniem maści gniadej lub 
karej (powstaje maść gniadosrebrna, karo‑
srebrna, ciemnogniadosrebrna, oraz rzad‑
sze maści jeleniosrebrna i bułanosrebrna). 
Grzywa i ogon koni srebrnych są białe, a na 
ciele mogą występować cętki. Umaszczenie 
to jest dość rzadko spotykane u koni, a także 
u kuców, jedynie u koni rasy rocky mounta‑
in jest to dość częsta cecha. Podłożem gene‑
tycznym rozjaśnienia srebrnego jest mutacja 
genu PMEL17 (oznaczanego wcześniej sym‑
bolem Silver, SILV). Gen ten koduje białko 
należące do białek macierzy melanosomal‑
nej, które pełni ważną rolę w rozwoju me‑
lanosomów i wpływa na syntezę eumelani‑
ny. Mutacja (dominująca) genu PMEL17 to 
zamiana cytozyny na tyrozynę (g.1457C>T) 
w 11 eksonie, która powoduje zamianę argi‑
niny na cysteinę (Arg618Cys) w białku ko‑
dowanym przez ten gen (40, 41, 42).

Silna ekspresja genu PMEL17 jest ogra‑
niczona do melanocytów skóry i błony na‑
czyniowej gałki ocznej, nabłonka barwni‑
kowego siatkówki i tęczówki (43).

Z genem PMEL17 związanych jest wiele 
wrodzonych anomalii przedniej części oka 

u koni, zwanych wspólnie zespołem MCOA 
(multiple congenital ocular anomalies syn‑
drome). Konie heterozygotyczne pod wzglę‑
dem tej mutacji mają duże cysty w tęczówce, 
ciele rzęskowym lub siatkówce. Natomiast 
homozygoty dominujące charakteryzują się 
dodatkowo nieprawidłowościami, jak: dys‑
plazja siatkówki, wielkoocze, zwężone źre‑
nice, niedorozwój zrębu tęczówki i zaćma 
(zespół MCOA; 16, 44). Ponadto osobniki 
dotknięte MCOA obarczone są dużym ry‑
zykiem wystąpienia ślepoty i problemami 
z adaptacją do zmieniających się warunków 
oświetleniowych, co może również odbijać 
się na ich zachowaniu (44).

Pierwszą rasą, u której zaobserwowano 
zespół MCOA, był rocky mountain horse. 
W 2011 r. Lisa Andersson opublikowała 
wyniki badań wskazujące, że za występo‑
wanie tego zaburzenia u kuców islandz‑
kich odpowiada mutacja typu zmiany sensu 
w eksonie 11 genu PMEL17. Zespół MCOA 
występuje także w rasach blisko spokrew‑
nionych z rocky mountain horse (44).

Umaszczenie lawendowe

Umaszczenie lawendowe to rozjaśnienie 
umaszczenia podstawowego. Ma ono cha‑
rakter letalny. Umaszczenie to jest ściśle 
związane z zespołem lawendowego źrebię‑
cia (lavender foal syndrome – LFS), zwanym 
również letalnym rozjaśnieniem umaszcze‑
nia (coat colour dilution lethal – CCDL). 
Zespół ten występuje u koni czystej krwi 
arabskiej i jest dziedziczony jako cecha re‑
cesywna (45). Umaszczenie źrebiąt o tym 
fenotypie (homozygot recesywnych) ma 
barwę od opalizującej srebrnej po bladola‑
wendową, stąd nazwa zespołu. Określenie 
letalne rozjaśnienie umaszczenia uznaje się 
jednak za bardziej właściwe z uwagi na fakt, 
że nie wszystkie źrebięta są umaszczone la‑
wendowo. Niektóre zwierzęta mogą mieć 
umaszczenie niebieskawoszare, co jest wy‑
nikiem rozjaśnienia umaszczenia szarofio‑
letowego, lub różowe będące wynikiem roz‑
jaśnienia umaszczenia kasztanowego (46).

Zespół letalnego rozjaśnienia umasz‑
czenia charakteryzuje się objawami neu‑
rologicznymi w  postaci mimowolnych 
skurczów mięśni, skurczem mięśni karku 
i grzbietu powodującym wygięcie głowy 
i tułowia ku tyłowi (opistotonus), oczoplą‑
su oraz niezdarnych ruchów kończynami. 
Źrebięta te nie są w stanie wstać, leżą na 
boku wykonując nieporadne ruchy noga‑
mi, prawdopodobnie starając się zmienić 
pozycję (16). Ponieważ nie są one zdolne 
do przeżycia, tuż po urodzeniu poddaje się 
je eutanazji (45, 46). Jeśli nie weźmie się 
pod uwagę umaszczenia źrebięcia, to ob‑
jawy te można łatwo pomylić z sepsą lub 
encefalopatią okołoporodową. Tę pierw‑
szą można wykluczyć za pomocą badania 
krwi. Nie należy również mylić letalnego 
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rozjaśnienia umaszczenia z padaczką, która 
nie ma wpływu na umaszczenie i pojawia 
się dopiero po 12 miesiącach życia. Dodat‑
kowo w przypadku padaczki pomiędzy na‑
padami koń zachowuje się normalnie (46).

Zespół lawendowego źrebięcia jest zwią‑
zany z mutacją genu MYO5A. Gen ten ko‑
duje miozynę Va, białko ważne dla trans‑
portu melanosomów do dendrytów w me‑
lanocytach (16, 45). Mutacja polegająca na 
delecji jednego nukleotydu w  eksonie 30 
(g.138235715del) prowadzi do zmiany ram‑
ki odczytu i powstania przedwczesnego ko‑
donu STOP (przedwczesny koniec trans‑
krypcji). Mutacja ta wpływa na funkcjono‑
wanie melanocytów, zakłócając transport 
melanosomów do peryferyjnych obszarów 
komórki, gdzie przekazywane są keratyno‑
cytom. Podobnie, w komórkach nerwowych 
receptory glutaminianu i granulki wydziel‑
nicze nie są transportowane prawidłowo, co 
może tłumaczyć zaburzenia natury neuro‑
logicznej (46). Aby zapobiec występowaniu 
zespołu lawendowego źrebięcia, osobniki 
będące nosicielami zmutowanego allelu 
nie powinny być dopuszczane do rozrodu.

Podsumowanie

Efekty plejotropowe genów umaszczenia 
często są niedoceniane i pomijane przez ho‑
dowców lub wręcz nawet nieznane. Problem 
ten dotyka głównie takich hodowli, gdzie 
głównym lub nawet jedynym kryterium, 
jakim kieruje się nabywca, jest umaszcze‑
nie. Warto jednak zwrócić większą uwagę 
na związek określonych typów umaszcze‑
nia z występowaniem chorób, gdyż koja‑
rzenie osobników o pewnych genotypach 
stwarza niebezpieczeństwo wystąpienia za‑
burzeń lub nawet śmierci potomstwa. Poja‑
wienie się upośledzonych lub chorych osob‑
ników wiąże się z wydatkami na leczenie, 
które mogą być bardzo wysokie. Dotyczy to 
głównie koni, które są drogie w utrzymaniu 
i mają mniej liczne ciąże. Należy także brać 
pod uwagę aspekt etyczny stosowania nie‑
właściwych kojarzeń, które mogą prowa‑
dzić do narodzin upośledzonych osobników.
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