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ominaisuuksien ja sairauksien periytymisesta. Yhden geenin aiheuttamille ominai-
suuksille ja sairauksille kehitetddn DNA-maarityksia sen mukaan, kuinka suuri vai-
kutus silla on elaimeen tai karjaan. Etenevaa sokeutta aiheuttava RP1-geeni on tal-
lainen yhden geenin aiheuttama sairaus. Sen DNA-maaritys tehdaan kaikille nauta-
roduille. Ominaisuuksien ja sairauksien yleistymiseen populaatiossa vaikuttaa su-
kusiitoksen aiheuttama homotsygoottisuuden lisdantyminen ja heterotsygoottisuu-
den vaheneminen. Lansisuomenkarjarodulla sukusiitos on valitettavan yleista.

OpinnaytetyOn tavoitteena oli ker&té havaintoja mahdollisista oireista homotsygoot-
tikantajilla ja verrata saatuja havaintoja olemassa oleviin kirjallisiin lahteisiin seka
|0ytad yhtalaisyyksia taudin ilmentymisessa rotujen valilla. Toimeksiantajan tavoite
oli kartoittaa RP1-geenin vaikutusta ja ilmentymistapaa. Keréttya aineistoa hyddyn-
netaan fenotyypin ja suositusten kasaamiseen RP1-geenin suhteen. Kyselyyn kuu-
luivat elokuuhun 2020 mennessa l6ydetyt homotsygoottikantajat. Kysymyksiin vas-
tasi lopulta 15 tilaa. Vastausten perusteella 88 %:lla homotsygoottikantajista ei ha-
vaittu sokeuteen viittaavia oireita tai muutosta kaytoksessa. Kahdella lehmalla oli
nakokyvyn heikentymiseen viittaavia oireita. Naiden lehmien oireissa oli yhtalaisyyk-
sid ranskalaisella normande-rodulla havaittuihin oireisiin, kuten arkuuteen ja hama-
r&ndon heikentymiseen.

Lopputulos jai suppeaksi, koska homotsygoottikantajia on |6ydetty vasta 24 kappa-
letta. Tata opinnaytetyota varten keratyista vastauksista ei saada lansisuomenkar-
jalle tarpeeksi laajaa kartoitusta, jonka pohjalta toimeksiantaja voisi laatia fenotyypin
RP1-geenin suhteen. Lisaa havaintoja ja tutkimusta tarvitaan tehtyjen olettamuksien
tueksi.
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Investigations of heredity at the gene level is constantly evolving and new infor-
mation is received about the traits and diseases. DNA assays have been developed
for the traits and diseases caused by a single gene according to how large its effect
on the animal or herd is. The RP1 gene, which causes progressive blindness, is a
disease caused by a single gene. Its DNA analysis is performed on all cattle breeds.
Increase in homozygosity and decrease in heterozygosity due to inbreeding have
an impact on the trait and disease prevalence in the population. In the Western
Finncattle breed, inbreeding is unfortunately common.

The aim of the thesis work was to collect observations of possible symptoms of
homozygous embroidery and to compare the observations with the existing written
sources as well as to find similarities in the expressions of the disease between the
breeds. The aim of the principal of the work was to clarify the effect and phenotype
regarding the RP1 gene. The collected material is utilized for gathering the pheno-
type and recommendations of the RP1 gene. The survey covered all homozygous
cattle found by August 2020. 15 farms responded to the questionnaire. According
to the responses 88 % of the homozygous animals had not shown any symptoms
of blindness or changes in behavior. Two of the cows had had some symptoms of
impaired vision. The symptoms were similar to those observed in the French Nor-
mande breed.

The baseline material remained limited because only 24 homozygous carriers have
been found so far. There is not enough information to construct a phenotype in the
Western Finncattle. More observations and research are needed to support the hy-
potheses.
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Kaytetyt termit ja lyhenteet

Fenotyyppi

Genotyyppi

Genotyypitys

Heterotsygootti
Homotsygootti

Populaatio

Mittaamalla tai silméamaaraisesti havaittavissa oleva ilmi-
asu, johon geneettiset- ja ymparistotekijat vaikuttavat yh-
dessa (Juga ym. 1999, 280).

Isalta ja emalta perittyjen alleelien yhdistelma yhdessa tai
useassa lokuksessa (Juga ym. 1999, 281).

DNA-maaritys, jossa DNA:n sisaltama geneettinen tieto
maaritetddn DNA-sirulla (Negen [viitattu 28.3.2021]). SNP-
sirulla pystytaan maarittamaan 80 000 SNP-merkkia eli yh-
den emaksen kohtaa DNA:ssa (Narkki 2021).

Kantaa genotyypissa kahta eri vastingeenia eli alleelia.
Kantaa genotyypissa kahta samaa vastingeenia eli alleelia.

Samalla alueella samanaikaisesti elava ryhma, jotka ovat
keskend&n samaa lajia tai rotua (Opetushallitus [viitattu
20.3.2021)).



1 JOHDANTO

Perinndllisyyden tutkiminen geenitasolla kehittyy ja lisaa tietoisuutta muu muassa
perinndllisista sairauksista. Kaikilla nautaroduilla tunnetaan useita perinndllisia sai-
rauksia. DNA-maarityksia kehitetdaan loydetyille sairauksille sen mukaan, kuinka
yleinen rotu on, kuinka paljon ominaisuutta on tutkittu aiemmin ja kuinka vakava
vaikutus ominaisuudella tai sairaudella on elaimeen tai sen ymparistoon. (Nautojen
perinndlliset sairaudet, [viitattu 15.12.2020].) DNA-mé&arityksilla selvitetaan yksilon
genotyyppi sellaisten ominaisuuksien suhteen, joihin vaikuttaa vain yksi geeni. Tal-
laisten geenien vaikutukset voivat olla toivottuja tai ei-toivottuja jalostuksen ja yksi-
I6n kannalta. (NAV, [viitattu 13.2.2021].) Tassa opinnaytetydssa keskitytaan yhden

geenin aiheuttaman sairauden vaikutukseen lansisuomenkarjarodulla.

Perinndllisen sairauden [6ytyessa sen vaikutukset karja- ja populaatiotasolla kartoi-
tetaan, mikali se koetaan tarpeelliseksi. Seuraavassa vaiheessa geenin aiheutta-
malle ominaisuudelle tai sairaudelle luodaan fenotyyppi eli ilmiasu. Fenotyypin
avulla kartoitetaan geenin vaikutus ja siihen liittyvat riskit. Fenotyypin muodostami-
nen geenin suhteen on tarkeaa, jotta geenin vaikutukset ja riskit ymmarretadn seka

niihin osataan reagoida.

Ihmisen tekemassa jalostuksessa on toteutettu karsintaa, joka on aiheuttanut puh-
distavan valinnan véahentymiseen ja haitallisten geenivirheiden lisaantymisen popu-
laation syntyessa rajoitetusta maarasta perustajaelaimia (GSE 2016, 2). Puhdistava
valinta on luonnonvalinnan muoto, jonka seurauksena lokuksessa sijaitsevia haital-
lisia mutaatioita karsiutuu (Tieteen termipankki 2014). Kun tallaista luonnonvalintaa
rajoitetaan ihmisen tekemalla valinnalla, sairaiden alleelien méara perimassa yleis-
tyy. Ongelma nakyy selkeammin roduilla, joiden populaation koko on pieni ja suku-
siitos on yleista. Sukusiitoksen lisdantyessa populaatiossa myds homotsygoottisuus
kasvaa. Valtaroduilla ongelma on harvinaisempi, mutta viitteitd ongelmasta on nah-

tavissa.



2 OPINNAYTETYON TAUSTA JA TAVOITTEET

2.1 Tausta

Opinnaytetyon taustalla on Faba osk:n, Luonnonvarakeskuksen (LUKE), VikingGe-
neticsin sekd Suomen maa-, metsa- ja kalatalouden kansallisen geenivaraohjelman
yhdessa toteuttama lansisuomenkarjan genomihanke, joka on alkanut vuoden 2018
lopulla. Genotyypitysprojektin rahoittajana toimii Suomenkarjan Jalostussaatio.

Hankkeen p&éatarkoituksena on rakentaa genominen jalostusarvostelu lansisuo-
menkarjalle, seké varmistaa elainten polveutuminen ja kartoittaa rotukohtaisia pe-
rinndllisia sairauksia. Opinnaytetyon toimeksiantajana ja yhteistybkumppanina toi-
mii Faba osk. Faban yhteyshenkilona on kehitysagronomi Terhi Vahlsten. Opinnay-
tetyon aihe keskittyy LSK-genomihankkeen yhteydessa saatavan yhden geenin ai-

heuttaman sairauden DNA-maaritykseen.

2.2 Tavoitteet

Opinnaytetydssa osana olevan kyselyn tavoitteena on kerata havaintoja RP1-gee-
nin aiheuttamista mahdollisista oireista sen homotsygoottikantajilla. Henkilékohtai-
nen tavoite on verrata kerattyja havaintoja ranskalaisen normande-lypsyrodun ho-
motsygoottikantajien oireisiin ja I6ytaa mahdollisia yhtélaisyyksia RP1-geenin ilmen-

tymisessa rotujen valilla. (Kuvio 1.)

Keréta havaintoja mahdollisista Verrata havaintoja jo olemassa olevaan

oireista tietoon ja |6ytad yhtaldisyyksia rotujen oi-

reiden valill3.

Kuvio 1. Henkilbkohtainen tavoite.

Opinnaytetyon toimeksiantajan eli Faba osk:n tavoitteena on kartoittaa RP1-geenin

vaikutuksia. Kartoitusten pohjalta toimeksiantaja luo lansisuomenkarjalle fenotyypin
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RP1-geenin suhteen. Kun fenotyyppi on luotu, keratyn aineiston pohjalta jalostus-

valiokunta luo suosituksia toimista sen suhteen. (Kuvio 2.)

Vaihe 2.

RP1-geenin vaikutusten Vaihe 1. , ]
Jalostusvaliokunta tekee suosituk-

kartoitus Fenotyypin luominen lansisuomenkarjalle
sia toimista geenin suhteen

Kuvio 2. Toimeksiantajan tavoite.
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3 SUOMENKARJA

Alueelliset rodut ovat syntyneet pitkéan ajan saatossa sopeutumalla ja muokkaantu-
malla paikallisiin ympéaristdolosuhteisiin. Rotujen lisdantyminen ja ominaisuuksien
kehittyminen on tapahtunut alun perin rodun omasta toimesta ja osittain myds ihmi-
sen tekeman valinnan kautta. (Soini 2007, 19.) Suomen alkuperaisroduista kehittyi
pohjolan kylméassa ilmastossa, huonoissa olosuhteissa ja niukalla ravinnolla kesta-
vid ja vastustuskykyisia (Lilja 2007, 52). Aina 1800-luvun loppupuolelle Suomeen
tuotiin kiihtyvalla tahdilla uusia rotuja ulkomailta. Rotujen tarkoitus oli parantaa kar-
jan tuotosta ja kokoa. Vasta 1900-luvun alkupuolella ymmarrettiin, ettd suomenkarja
vaatii sailyakseen oman rotunsa puhdasta jalostamista risteytyksen sijaan. Tahan

eivat kuitenkaan suomenkarjan vaikeudet maassamme loppuneet.

Suomessa tunnetaan 3 alkuperaisrotua, ita-, lansi- ja pohjoissuomenkarja. Rodut
ovat kehittyneet pitkédn ajan kuluessa muokkaantuen elinymparistonsa mukaisesti.
Itasuomenkarjan (ISK) elaimia kutsutaan puhekielessa kyytoiksi. Kyyttd-nimi juon-
taa juurensa rodulle tyypillisesta valkoisesta kyyttoviivasta selan paalla. (Kuva 1.)
[tdsuomenkarja on suomen uhanalaisin rotu. Vuonna 2019 tuotosseurantaan kuului
197 kyyttda. (Kuvio 3.) Kuvassa 2. on pohjoissuomenkarjaa (PSK) eli puhekielessa
tutummin lapinlehmia laitumella. Lapinlehman tunnistaa paéasiassa kokonaan val-

koisesta varistd. Ruskeita tai mustia pilkkuja saattaa ilmeta siella taalla. PSK on

suomenkarjaroduistamme toiseksi harvinaisin ja vuonna 2019 tuotosseurantaan
kuului 338 PSK:ta. (Kuvio 3.)

Kuva 1. ltasuomenkarja (Suomala 2020).
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Kuva 2. Pohjoissuomenkarja (Partasen luomutila 2020).

ITASUOMENKARIJA (ISK)

POHJOISSUOMENKARIJA (PSK)

LANSISUOMENKARJA (LSK) 1091

0 200 400 600 800 1000 1200

Kuvio 3. Tuotosseurantaan kuuluva suomenkarja vuonna 2019 (Faba, [viitattu
18.1.2021]).

Lansisuomenkarja (LSK) on télla hetkella maamme yleisin suomenkarjarotu. Vuo-
den 2019 aikana tuotosseurantaan kuului 1 091 LSK:ta. (Kuvio 3.) Lansisuomen-
karja on sailyttanyt muita suomenkarjarotuja paremmin sijaansa maidontuotan-
nossa, silla sen tuotos on muita suomenkarjarotuja korkeampi. Kuvassa 3. on lan-
sisuomenkarja-lehma. Lansisuomenkarjalle on tyypillista kokonaan vaaleanruskea

vari. Kaikilla suomenkarjaroduilla on erilaisia muunnoksia varissa.



Kuva 3. Lansisuomenkarja (Harkanen 2020).
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Suomenkarjarodut ovat luonnostaan nupoja. Roduille ominaista on maidon korkeat

rasva- ja valkuaispitoisuudet. ProAgrian tuotosseurannan tuloksista selvida, etta

suomenkarjan tuotos jaa valtarotuja alhaisemmaksi. (Kuvio 4). Suomenkarjanaudat

ovat pitkaikaisia ja kestavia nautoja. Lisaksi niilla on hyvat hedelmallisyysominai-

suudet (Nautarodut, [viitattu18.1.2020]).
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Kuvio 4. Tuotosseurantaan kuuluvien nautojen keskituotos kg maitoa vuonna 2020

(Nokka 2021, 14).
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4 LSK-GENOMIHANKE

Suomenkarjaroduilla ei ole kaytdssd genomista jalostusarvostelua. LSK-genomi-
hankkeen tavoitteena on muodostaa jalostusarvostelu lansisuomenkarjalle. Hanke
aloitetaan lansisuomenkarjasta, koska sen populaatio on suomenkarjoista suurin.
Ensimmaisessa vaiheessa LSK-yksiloista keratddn genominaytteitd, jonka pohjalta
luodaan vertailuryhma. Kun saavutetaan tarpeeksi iso vertailuryhma, voidaan sen
pohjalta luoda genominen jalostusarvo. Lisaksi hankkeen naytteilla varmistetaan
elaimen polveutuminen, jos yksilon molemmat vanhemmat on genomitestattu.
(LSK-genomihanke, [viitattu 12.2.2021].)

Tammikuuhun 2021 mennessa on tehty kuusi eldinpoimintaa. Poiminnoista on
saatu yhteensa 1 148 naytetta, joka on 76,5 % hankkeen tavoitteesta. (Taulukko 1.)
Hankkeeseen otetaan mukaan tuotosseurantaan kuuluvia tiloja. Fabalab lahettaa
tiloille testausvalineet seka listaa testattavat elaimet. Hankkeeseen kuuluvan nau-
dan tulee olla joko tiine hieho tai aiemmin poikinut lansisuomenkarja-lehma. (LSK-
genomihanke, [viitattu 12.2.2021].)

Taulukko 1. Saapuneet naytteet (LSK-genomihanke, [viitattu 12.2.2021]).

Saapuneiden naytteiden maara (paivitetty 28.1.2021):

SAAPUNEET NAYTTEET (KPL) TAVOITE (KPL) % TAVOITTEESTA

Naytteita (LSK) 1148 1500 76,5

Genomihanketta varten otetuista genominaytteistd saadaan opinnaytetyélle olen-
nainen DNA-maaritys, jolla selvitetaan yhden geenin aiheuttamia sairauksia. DNA-
maaritysten avulla eldimet genotyypitetdan yhden geenin aiheuttaman sairauden tai
ominaisuuden suhteen. Genotyypityksessa yksild jaetaan ryhmaan sen mukaan,

millaisen alleeliparin se perii vanhemmiltaan.
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5 YKSINKERTAISESTI PERIYTYVA OMINAISUUS

5.1 DNA-maaritys

Yksinkertaisesti periytyvd ominaisuus on yhden tai useamman geenin saatelema.
Ymparistotekijat eivat vaikuta ominaisuuden fenotyyppiin eli ilmentymiseen. (Juga
ym. 1999, 286.) Yhden geenin aiheuttamista sairauksista ja ominaisuuksista saa-
daan tietoa DNA-maarityksilla. Maaritykset tehdaan genomitestauksen yhteydessa
DNA-/SNP-sirulla. (Kuva 4.) Talla hetkella tulos saadaan 17 erilaisesta geenista.

Tuloksista julkaistaan rotutyypilliset tulokset. (Tauren 2021, 18.)

Kuva 4. SNP-siru (Labcritics 2015).

DNA-maaritysten tulokset annetaan kirjallisesti tai sdhkopostilla. Liséksi testatun yk-
silon tulokset ilmoitetaan Minun Maatilani -ohjelmassa. Jokaiselle maaritettavalle
ominaisuudelle on luotu rotukohtainen koodi seka fenotyyppi eli iimentyminen. (Tau-
lukko 2.) RP1-geenin koodi on kaikilla roduilla sama. Maarityksen valmistuessa koo-
din perassa ilmoitetaan kirjaintunnus, joka kertoo testin tuloksen. (Taulukko 4.) Tau-
lukossa 3. on kuvakaappaus kahden hiehon DNA-maarityksen tuloksista. Tauluk-
koon on ympyrdity punaisella opinnaytetyélle olennainen RP1-geenin koodi. Kum-

mallakin elaimelld on koodin peréssa F-kirjain (tunnus). Tunnus tarkoittaa, etta elain
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on tautigeenille vapaa ja sen fenotyyppi on normaali. C-kirjain tarkoittaa hete-
rotsygootti kantajaa. Heterotsygootti on tautigeenin kantaja, mutta ei sairastu. S-

kirjain tarkoittaa homotsygootti kantajaa, jonka fenotyyppi ilmentéa sairautta.

Taulukko 2. Rotukohtaiset DNA-maaritykset.

Rotu Omn Koodi Fenotyyppi
AH2 AHZ
BTA12 B12 Alkiokuolemia
PIRM AH1
Ayrshire BTA23 B23 Luominen myBhdistiineydessa
BH2 BH2
SMA SM Letaali syntyessddn/syntymaén jalkeen
SPAST S0
RP1 RP1 Etenevd sokeutuminen
BLAD BL Kuolee syntyman jélkeen
HH1 HH1
HH3 HH3
Holstein HH4 HH4 Alkiokuolemia
HHE HHE
HH7 HH7
RP1 RP1 Eteneva sokeutuminen
Jersey |JH1 |JH1 |Alkiokunlemia |
|RP1 |RP1 |Etenev5 sokeutuminen |
™ [re1 [re1 |Ereneva sokeutuminen |

Taulukko 3. DNA-mé&arityksen tulokset (Minun Maatilani 2021).
DNA maaritykset

Sp Rotu Kaytto Synt.pv | DNA-tulos
le HOL maito 05.12.2019 BLF,HH1F,HH3F,HH4F,HH6F,HH7F

le AY  maito 09.01.2020 AH2C,B12C,B23C, BH2F, PICRPIP)SDF, SMF

Taulukko 4. DNA-maaritystulosten tunnukset ja tulkinta.

Tulos Tunnus |Fenotyyppi
Vapaa F Normaali
Heterotsygootti kantaja C Normaali
Homotsygootti kantaja S Sairas

5.2 RP1l-geeni ja sen periytyminen

RP1 eli Retinis pigmentosa 1 on autosomaalinen, resessiivisesti periytyva yhden
geenin aiheuttama sairaus. (NAV, 7 [Viitattu 15.12.2020]). RP1 aiheuttaa silman
verkkokalvon rappeutumista. Rappeutuminen tarkoittaa verkkokalvon fotoreseptori-

solujen progressiivista kuolemaa (GSE 2016, 9.) RP1-geenia loytyy useista eri nau-



17

taroduista, mutta sen yleisyys rodun sisélla vaihtelee (Nautojen perinndlliset sairau-
det, [viitattu 15.12.2020].) Tautigeenin yleisyyteen rodun sisalla vaikuttaa olennai-
sesti populaation koko ja sukusiitosaste. Mita pienempi populaatio on, sita suurem-

maksi sukusiitoksen riski kasvaa.

Ensimmainen merkki verkkokalvon rappeutumisesta on haméaranaon heikentymi-
nen. Taman jalkeen kartio-fotoreseptorit rappeutuvat, joka heikentdd keskinéakoa.
Sairauden edetessa silméat sokeutuvat kokonaan. (GSE 2016, 8.) RP1-geenia esiin-
tyy useilla nautaroduilla, mutta sen vaikutusta elaimen fenotyyppiin on tutkittu hyvin
vahan. Kirjallisia lahteitda RP1-geenin fenotyypin tutkimisesta l6ytyy ranskalaisesta

normande-lypsyrodusta.

Yksilo perii lokuksessa sijaitsevat vastingeenit seka isaltd ettd emalta. Vastin-
geeneja kutsutaan alleeleiksi. Tatd vanhemmilta perittya alleeliyhdistelmééa kutsu-
taan genotyypiksi. Alleeli voi olla joko dominoiva (dominanssi) tai resessiivinen. Do-
minoiva alleeli peittaa alleen resessiivisen alleelin vaikutuksen. Tallaisissa tapauk-
sissa riittaa, etté yksilo perii toiselta vanhemmaltaan dominoivan alleelin. Resessii-
vinen alleeli on peittyva ja jotta sen vaikutus nékyy fenotyypissa, on yksilon perittava
resessiivinen alleeli kummaltakin vanhemmalta. (Juga ym. 1999, 284.) Kuvassa 5.

havainnollistetaan ylla mainittuja genetiikan termeja.

Alleelit
Dominoiva
A

a
Resessiivinen

kspam.  Homosygot

Kuva 5. Genetiikan termeja (Aro ym. 2007, 28).
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RP1-geenivirhe periytyy jalkelaisille resessiivisesti, eli yksilén on saatava kummal-
takin vanhemmalta resessiivinen alleeli, jotta se sairastuu (homotsygotia). Periyty-
misen hahmottamiseksi kuvissa 6. ja 7. seka taulukossa 6. on erilaisia periytymisen
malleja. Esimerkki-parituksissa merkitdan tervetta alleelia (dominoiva) isolla A-kir-
jaimella ja RP1-geenivirheen aiheuttavaa alleelia (resessiivinen) pienella a-kirjai-
mella. Taulukossa 5. esitetddn DNA-maarityksen tulos, tunnus, genotyyppi ja geno-

tyypin tulkinta helpottamaan periytymismallien ymmartamista.

Taulukko 5. Genotyyppi ja tulkinta.

Tulos Tunnus | Genotyyppi Tulkinta

Vapaa F AA On perinyt kummaltakin vanhemmalta terveen alleelin, ei sairastu.
Heterotsygootti kantaja C ah On perinyt toiselta vanhemmalta sairaan alleelin ja toiselta terveen, ei sairastu.
Homotsygootti kantaja S aa On perinyt molemmilta vanhemmilta sairaan alleelin, sairastuu.

N

Sairas (S) X Vapaa (F)

100 % C

Kuva 6. Paritus A.

Kuvassa 6. on paritettu RP1-geenin suhteen sairas sonni aa ja sairaudelle vapaa
lehméa AA. Kuvan perusteella kaikki jalkelaiset perivat isalta a-alleelin ja emalta A-
alleelin, joten jalkelaisten genotyyppi on aA. RP1-geenin tapauksessa terve A-alleeli
on dominoiva ja peittda resessiivisen a-alleelin vaikutuksen, siksi kukaan jalkel&i-
sista ei sokeudu. Koska jalkelaiset perivat isaltaan a-alleelin, niista tulee RP1-gee-

nivirheen heterotsygoottikantajia, mutta eivat sokeudu.
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-

Aa Aa

Kantaja (C) X Kantaja (C)
AA Aa aA aa
25%F 50% C 25%S

Kuva 7. Paritus B.

Kuvassa 7. on paritettu parituksen A jalkelainen toisen RP1-geenin heterotsygootti-
kantajan kanssa. Kuvan perusteella 25 % todennakdisyydella jalkeldiset perivat
vanhemmiltaan genotyypin AA, jolloin ne ovat sairaudelle vapaita. Sama todenna-
koisyys on sille, etta jalkelaiset perivat genotyypin aa ja ovat RP1l-geenin ho-
motsygoottikantajia ja sokeutuvat. 50 % todennakoisyydella jalkeldisten genotyyppi
on Aa, jolloin ne ovat heterotsygoottikantajia, mutta eivat sokeudu.

Taulukko 6. Loput paritusmahdollisuudet.

Vanhemmat Jalkeldiset
Isa Ema aa (S) Aa (C) AA (F)
aa X aA 50 % 50 %
AA X aA 50 % 50 %
aa X aa 100 %
AA X AA 100 %

Taulukkoon 6. on koottu loput paritusmahdollisuudet seka periytymisen todennakéi-
syyden jakautuminen kullekin paritukselle. Parituksia suunnitellessa on tarkeda
huomioida paritettavien yksil6iden DNA-maaritysten tulokset, jotta sairaus ei paase
leviamaan puhtaaseen eléinainekseen. Parittamalla terve yksilo kantajan kanssa
kukaan jalkelaisista ei sairastu, mutta 50 % todennakoisyydella jalkelaisesta tulee
tautigeenin kantaja. Tama on jalkelaisen tulevissa parituksissa huomioitava. Tauti-
geenin kantajan ja sairaan paritusta on véltettava, koska jalkeldisesta tulee joka ta-

pauksessa vahintaan heterotsygoottikantaja. 50 % todennékdisyydella jalkeldinen



20

voi perid kummaltakin vanhemmaltaan sairaan alleelin ollen sairas. Kahden geno-
tyypiltddn AA-yksilon parituksilla saadaan terveita jalkelaisid. Vastaavasti kahden

genotyypiltddn aa-yksilon parituksella kaikki jalkelaiset ovat sairaita.

5.3 RP1-geenin ilmentyminen normande-rodulla

Ranskalaisella normande-rodulla on havaittu jo pitkdan olevan etenevaa sokeutu-
mista. Piirre on rodun sisalla yleinen ja sen oletettiin olevan rodulle tyypillinen on-
gelma. Tama hidasti tutkimusten aloittamista. Tutkimukset aloitettiin, kun muutamia
tapauksia taysin sokeista elaimista ilmoitettiin Ranskan naudan geneettisten poik-
keavuuksien seurantakeskukselle (ONAB). Tutkimuksen perusteella todettiin, etta
normande-rodulla RP1-geenin esiintyminen on muihin rotuihin verrattuna yleisem-

paa, joten geenin vaikutusta lahdettiin tutkimaan tarkemmin. (GSE 2016, 8.)

Uuteen tutkimukseen otettiin mukaan 23 puhdasta ja risteytettya normande-lehmaa.
Tutkimuksien alussa elainlaakareille ei kerrottu eldainten genotyyppia, jotta lahtotieto
ei vaikuttaisi tutkimuksen tulokseen. Tutkimuksen mukaan heterotsygoottikantajilla
on normaali n&kd. Alle 3-vuotiailla homotsygoottikantajilla todettiin n&én olevan nor-
maali eika silménpohjan tutkimuksissa havaittu verkkokalvon rappeutumista. Kah-
della 4-5-vuotiaalla esiintyi tutkimustilanteessa heikkoon nakoon viittaavaa pelo-
kasta kaytosta, vaikka silméan pupillin reagointikyky oli normaali. Tutkittaessa elain-
ten silmé@npohjia havaittiin verkkokalvon rappeutumiselle tyypillisia piirteité, kuten
heterogeeninen vari, useita heijastavia polttopisteitd seka verisuonten ohentumista.
(GSE 2016, 9.)

Liséksi kliinisia tutkimuksia tehtiin 8-vuotiaiden jo teurastettujen homotsygoottikan-
tajien silmille. Silmi& tutkittaessa huomattiin, etté verkkokalvon fotoreseptorien ulko-
segmentti puuttui kokonaan ja ulkoinen tukikerros oli ohentunut. Kuvassa 8 on ter-
veen (a) ja sairaan (b) normande-lehman silmapohja. Kuvasta nahdaan, etta sai-
raan lehméan siséinen- (1S) ja ulkoinen (OS) segmentti puuttuvat kokonaan ja ulkoi-
nen tukikerros (ONL) on ohentunut huomattavasti terveeseen silmépohjaan verrat-
tuna. (GSE 2016, 10.)
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Kuva 8. Verkkokalvon rappeutuminen normande-lehmilla (GSE 2016, 10).

RP1-geenin yleistymisen uskotaan normande-rodun kohdalla tapahtuneen utareen
ominaisuuksien jalostamisen ohella. Normande-rodun utare ei sopinut koneelliseen
lypsyyn, joten sita jalostettiin vahitellen tekemalla voimakasta karsintaa. Populaa-
tiota yritettiin kasvattaa muutamasta hyvaa utarerakennetta periyttavasta perustaja-
elaimesta. Karsinta aiheutti puhdistavan valinnan vahentymisen ja homotsygootti-
suuden lisdantymisen. (GSE 2016, 11.)

RP1-geenivirheelld ei ole aiemmissa tutkimuksissa havaittu olevan suuria taloudel-
lisia vaikutuksia, eikd se aiheuta elaimelle hengenvaaraa tai vaikuta sen kaytt6on
tuotantoeldaimend. Vaikka sairaus ei vaikuta edell& mainittuihin asioihin suoraan, voi
huonosti nakeva tai sokea elain olla arvaamaton ja pelokas. Nakohairioilla voi olla
merkittava vaikutus eldimen hyvinvointiin lisdantyneen stressin kautta. Liséksi se
vaikuttaa eldimen kanssa tydskentelevien turvallisuuteen. (GSE 2016, 11.) Tama ei
aiheuta varsinaista ongelmaa, silla normande-lehmille tehtyjen tutkimusten perus-
teella sokeutumisen oireet ovat hiljalleen etenevia ja niiden vaikutus voi jaada va-
haiseksi. Joissain tapauksissa sokeutumista ei ehdi tapahtua koko naudan elinian

aikana.
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6 POPULAATIOKOON VAIKUTUS

6.1 Sukusiitos populaatiotasolla

Sukusiitos tarkoittaa, etta kaksi toisilleen sukua olevaa yksiléa paritetaan keske-
naan. Tallaisten yksildiden parittaminen johtaa heterotsygoottisuuden vahenemi-
seen ja homotsygoottisuuden lisddntymiseen populaatiossa. (Feddersen 2020, 3.)
Kun homotsygoottisuus yleistyy populaatiossa lisdantyvat resessiivisen alleelin ai-
heuttamat perinnélliset sairaudet. Ne ilmenevat vasta kun yksilé perii kummaltakin

vanhemmalta resessiivisen alleelin. (Aro 2007, 33.)

Sukusiitoksen lisdantymiseen vaikuttaa joko jalostuksen tiukka karsinta tai populaa-
tion pieni koko. Molemmissa tapauksissa populaatio syntyy rajoitetusta maarasta
perustajaeldimid. Sukusiitosta tulee valttaa yksittaisten karjojen sisélla, mutta erityi-
sesti sen valttdminen korostuu populaatiotasolla. Sukusiitosaste kertoo milla toden-
nakoisyydella yksilon lokuksessa olevat vanhemmilta perityt alleelit ovat periytyneet
samalta esivanhemmalta (Juga ym. 1999, 284). Mita korkeampi sukusiitosaste on,
sitd |&Aheisempi sukusiitos on tapahtunut. Jos populaatiotasolla sukusiitosaste on
korkea, sen vaikutus nakyy tuotoksen, hedelmallisyyden seka terveyden heikenty-
misena. Sukusiitosasteen noustessa perinnéllinen monimuotoisuus populaatiossa
alkaa havitd. Lisaksi jalostuksen teho heikkenee sek& saatetaan menettaa arvok-
kaita ominaisuuksia (Tauren 2021,12).

Lansisuomenkarjan populaatiokokoon on vaikuttanut monta vaihetta. Sodan jalkeen
Suomessa herasi tarve tuotannon nopealle tehostamiselle. Vaikutukset alkoivat na-
ky& 1940-luvun loppupuolella my6s elainaineksen valinnassa. Karjan kehityksen tu-
lisi olla nopeampaa ja nain ollen karjan uusiminen tarkoitti yleisimmin suomenkarjan
vaihtoa tuottavampaan ja kookkaampaan ayrshireen. Lansisuomenkarjan osuus
laski entisestaan, kun friisilaisia alettiin tuoda suomeen. (Myllyla 1991, 120.) Ihmi-
sen tekemat valinnat jalostuselaimissa ovat siis pitkalti aiheuttaneet suomenkarja-
populaation kohdalla niin sanotun pullonkaula efektin. Rotukohtaisesti on valittu ra-
joitettu maara perustajaeléimia, joka on karsinut luontaista vaihtelua perimassa ja

lisdnnyt rodun sisalla homotsygoottisuutta.
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6.2 Keinosiemennyssonnien vaikutus

Nautojen keinosiemennys vyleistyi Euroopassa 1930-luvun loppupuolella ensin
Tanskassa ja Ruotsissa. Suomessa laajemmat keinosiemennyskokeilut alkoivat
1940-luvulla. Suomen ensimmaisissa keinosiemennyskokeiluissa kaytettiin kanta-
sonnien Allin LSK 7913 V (Kuva 9.) ja Sepon LSK 11178 V siemenia. Sonniosuus-
kuntien maara vaheni ja loppui kokonaan 1970-luvulla, joka lisési keinosiemen-
nysten maaréaé suomenkarjalla. Jo 1900-luvun keskivaiheilla kaytettiin paljon keino-
siemennyssonneja, jotka olivat jalkelaisarvostelun parhaita. Tama tarkoittaa sita,
ettd populaatiota kasvatettiin muutaman perustajaeldimen siemenelld. Syntyi on-
gelma, koska nailla muutamilla sonneilla siemennettiin lahisukulaisia ja keinosie-
mennysten maara lisaantyi nopeasti. 1960-luvulla sonniasemat ostivat keinosie-
mennyksessé olleiden valiosonnien poikia, ja tiloilla oli samojen keinosiemennys-

sonnien tyttarid. Puolisisarparitus oli valitettavan yleista. (Myllyla 1991, 94-101.)

Kuva 9. Kantasonni Alli LSK 7913 V (Myllyla 1991, 132).

Sukusiitoksen estamiseksi laskettiin sukusiitosasteet keinosiemennyssonneille ja
niiden jalkelaisille. Tiedon tallentaminen kéavi ty6ladksi, ja tAmé menetelma todettiin
toimimattomaksi. Sen jalkeen siirryttiin ryhmajalostukseen. Kaikki suomenkarjan
kantasonnit jaettiin polveutumisen perusteella sukuryhmiin I, 11 ja Ill. (Sukuryhmé-
tunnukset vaihdettiin myéhemmin, ja nykyaéan kaytéssa on B, C ja D.) Keinosiemen-
nyksessa otettiin kayttoon kiertojalostus, jossa I-ryhmén lehméat siemennetdan II-
ryhman sonnilla, 1lI-rynmén lehmaét Ill-ryhman sonnilla seka Ill-ryhman lehmat I-ryh-
man sonnilla. (Myllyla 1991, 101-102)



24

Ryhma- ja kiertojalostus ei auttanut erisukuisuuden lisddmisessa. Samoja huip-
pusonneja l6ytyy jokaisesta sukuhaarasta, kun tarkastellaan sukupolvia taaksepéain
(Myllyla 1991, 102). Omasta mielenkiinnosta perehdyin tarkemmin homotsygootti-
kantajiksi testattujen nautojen sukutauluihin. Taulukossa 7. esitetéan 16 ho-
motsygoottikantajan isa, isén isd ja eman isa. Yleisimmin isdsonnina on kaytetty
Kummun Vasuria, Kuuselan Kreivia ja Hulikan Etevaa. Samat sonnit ovat yleisimpia
my6s eman iséana. Erityisesti Kummun Vasuri ja Kuuselan Kreivi saattavat olla seka

yksilon eman, etta isan isia.

Taulukko 7. Homotsygoottikantajien isasonnit.

Eldin Isa Isdn isa Eman isa

1. Hulikan Eteva Pakasen Vanrikki Pennalan Vekkuli
2. Rajakallion Vesseli Riikolan Sihina Mien Koitto

3. Kummun Vasuri Maen Torsti Hulikan Eetu

4, Kummun Vasuri Maen Torsti Riikolan Yrmy

5. Kuuselan Kreivi ET  Pennalan Vekkuli Kummun Vasuri
6. Hulikan Jalava Hulikan Hoyry Tienvarren Palle
7. Hulikan Eteva Pakasen Vanrikki Pennalan Vekkuli
8. Kuuselan Kreivi ET  Pennalan Vekkuli Kummun Vasuri
9. Kummun Vasuri Maen Torsti Maen Koitto

10. Kuuselan Kreivi ET  Pennalan Vekkuli Kummun Vasuri
11. Hulikan Eteva Pakasen Vanrikki Pennalan Vekkuli
12. Mehtalén Erkko Nasku Rajakallion Vesseli
13. Peltolan Kohtalo Peltolan llmalento Kummun Vasuri
14. Hulikan Mustikka Ahosen Jehu Kuuselan Kreivi ET
15. Kummun Vasuri Maen Torsti Rasilan Seppa

16. Hulikan Ahva Hulikan Ursus Peltolan Yleva

Sukuja tarkastellessa pidemmalle |6ytyi sonneja, jotka esiintyivat usean ho-
motsygootin suvussa. (Taulukko 8.) Nailla sonneilla I16ytyi mielenkiintoinen yhtalai-
syys. Jokaisen yleisimmin taustalla olleen sonnin sukuhaara osuu keinosiemennys-
sonniin nimeltd Opari SSS 13088 C. (Kuva 10.) Opari on valiosonni Uparin SSS
9301 jalkeldinen. (Kuva 11.) Oparin jalkelaisen Uutelan Apuri 13694 C on tutkittu

olevan RP1-geenin kantaja (WWWSonni, [viitattu 26.3.2021]).
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Taulukko 8. Sonnit.

Sonnin nimi Kantakirja nro.
Kummun Vasuri 558514381 C
Kuuselan Kreivi S15280B
Hulikan Eteva SSS 14793
Pennalan Vekkuli SSS 14369 B
RantakartanonTélli 55513887 B
Méaen Koitto SSS 14053 B
Hulikan Ohto SSS 14141 C
Turpeisen Ropsi 558514251 B
Tienvieren Palle SSS 14246 B
Pakasen Otava §5514143 C
Hirsimaan Nyrkki SSS 14136 B
Maen Torsti 55514298 C

Kuva 11. Upari SSS 9301 C (Myllyla 1991, 173).

Lauri Myllylan (1991, 173) kirjassa Uparin kohdalla mainitaan seuraavasti: "Erin-
omainen valiosonni, jonka pojanpoijilla on ollut keskeinen asema 1980-luvun suo-

menkarjan jalostuksessa”. Tama asema nakyy yhdistetyissa sukutauluissa. (Kuva
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12.) Kuvaan on keratty kolmen yleisimman isdsonnin sukutaulut. Sukutaulut yhdis-
tyvat useasta haarasta Opariin, joka on samaa sukulinjaa kuin Alli. Allin siementa
kaytettiin ensimmaisissa keinosiemennyskokeiluissa. Kaikkien kolmen yleisimméan
homotsygoottikantajien isdsonnin sukulinja yhdistyy lopulta sonniin nimelta Seppo
1561. Samainen sukulinja paattyy sonniin Matti LSK 74, joka on syntynyt vuonna

1906. (Kuva 13.) Myllyla (1991, 46) mainitsee kirjassaan seuraavasti:

Lansisuomalaisista sonneista on mainittava ennen muita Matti LSK 74.
Keskeisimmaéksi on ylivoimaisesti tullut Matin osuus erikoisesti neljan-
nen polven poikiensa Seppo LSK 1561 V:n ja Ansio LSK 1921 V:n
kautta. Seppo on vaikuttanut lukuisten poikiensa ja tyttariensa poikien
kautta kaikkein voimakkaimmin lansisuomenkarjan jalostukseen.

Kuva 12. Keinosiemennyssonnien yhdistetty sukupuu.
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Kuva 13. Matti LSK 74 (Myllyla 1991, 47).

Tarkastellessa sukupuuta ja kirjallisia l&hteitd yhdessa mieleen tulee vaistamatta
ajatus, onko keinosiemennyssonni Sepolla ja RP1-geenin lisddntymisella lansisuo-
menkarjapopulaatiossa yhteyksia. Voisiko olettaa, etta kantasonni Seppo on ollut
RP1-geenin kantaja ja periyttanyt RP1-geenia jalkelaisilleen. Sukusiitoksen ollessa
yleista taméan sonnin ja sen jalkelaisten kohdalla on mahdollista tehda olettamus,
ettd homotsygoottisuus RP1-geenin suhteen populaatiossa on lisdéntynyt juuri Se-
pon ja sen jalkelaisten parituksien kautta. Lisaksi karjankasvattaja piireissa on esiin-
tynyt olettamuksia, joiden mukaan RP1-geeni on tullut lansisuomenkarjaan valtaro-
tujen kanssa tehtyjen risteytyksien mukana. Sukuhaarojen tutkiminen pidemmalle
kuitenkin osoittaa, ettd tautigeenin on taytynyt kulkea puhtaassa lansisuomenkar-
jassa jo 1900-luvun alkupuolelta lahtien. Eli RP1-geeni on ollut rodussa jo ennen
taman hetken valtarotujen kuten ayrshiren ja (friisilais)-holsteinin rantautumista suo-
malaisiin karjoihin. Tallaisten olettamuksien tutkiminen vaatii enemman perinndllista
osaamista ja perehtymista lansisuomenkarjasonnien sukutaustoihin, mutta on mie-

lenkiintoinen ja ajatuksia herattava osa-alue.
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7 AINEISTO JA MENETELMAT

Tutkimusmenetelméana on kvalitatiivinen eli laadullinen tutkimus. Pohjatietoa RP1-
geenin vaikutuksista nautarotuihin yleisesti on tarjolla vahan (LSK:lle ei ollenkaan),
joten tekijoiden valisia vaikutus- ja riippuvuussuhteita ei tunneta suomenkielisissa
aineistoissa kovinkaan tarkasti. Tallaisissa tapauksissa, joissa lahtotietoa on hyvin
rajallisesti tai sita ei ole ollenkaan tutkimuksen hahmottamisessa ja tulosten méaarit-

tamisessa kaytetaan laadullista tutkimusta (Kananen 2010, 37).

Tutkimus suoritettiin sahkopostikyselyna (Liite 1.) tiloille, joiden LSK-elaimen on
genomitestauksen yhteydessa maaritetty olevan RP1-geenin homotsygoottikantaja.
Kyselyn ohessa oli pohjustus RP1-geenista, jotta omistajalle tulee kasitys taudinku-
vasta ja aihetta olisi helpompi lahestya. Kyselyyn otettiin mukaan kaikki elokuuhun
2020 mennessa maaritetyt homotsygoottikantajat. Tiedonkeruu toteutettiin kyse-
lyna. Kysely suoritettiin yksilohaastatteluna. Kyselyn tarkoituksena on Kkartoittaa
RP1-geenin ilmentymisté lansisuomenkarjarodulla ja geenin mahdollisesti aiheutta-
mia oireita homotsygooteilla kantajilla. Elainten omistajilta kartoitettiin tietoa mah-

dollisia heikkoon nakykykyyn tai sokeuteen viittavia oireita.

Opinnaytety6 tehdaan yhteistydssa Faba osk:n kanssa. Materiaalin keraamista var-
ten Faba osk luovutti yhteystietolistan kaikkien siihen mennessa todettujen RP1-
geenin homotsygoottikantajien omistajista. Materiaali on keratty erikoistumisharjoit-
telun ohessa kesalla 2020. Kysymykset lahetettiin tiloille elokuun alussa ja vastauk-
sia tuli elo-syyskuun vaihteessa. Kyselyyn oli mahdollista vastata joko sahkdpostitse
kirjallisena tai puhelimessa sanallisesti. S&hkdpostilla kirjallisesti vastasi 85 % ja
puhelimessa sanallisesti 15 % tiloista.

Haastateltavien yhteystiedot ja eldinten tiedot luovutettiin kayttéoni agrologiopin-
toihini kuuluvan erikoistumisharjoittelun ajaksi Faba osk:lla. Haastattelut toteutettiin
tydséahkopostin ja -puhelimen kautta, joiden kayttboikeudet loppuivat harjoittelun
paatyttya. Talloin kaikki yhteystiedot ja henkil6- seka elaintiedot poistuivat. Nimet-
tomat vastaukset tallennettiin ja tuloksia kasitellaan anonyymisti, eik& yksiloita tai

karjoja voida tunnistaa valmiista opinnaytetyosta.
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8 TULOKSET JA TARKASTELU

Kysely lahetettiin 19 tilalle, ja se kosketti 23:a RP1-geenin homotsygoottikantajaa.
Kyselyyn vastanneita tiloja oli 15 ja omistajien havainnot saatiin 17 naudasta. 4 tilaa
jatti vastaamatta kyselyyn, vaikka heita tavoiteltiin sahkopostilla ja puhelimitse. Vas-
tausprosentti oli seka tilojen, ettd nautojen osalta yli 70. (Taulukko 9.) Vastauspro-
sentti yllatti positiivisesti, silla geenivirheen 16ytyminen omasta karjasta olisi voinut

vaikuttaa vastausten maaraan negatiivisesti.

Taulukko 9. Kyselyn saaneiden seké vastanneiden tilojen ja elainten maaréat.

Tavoite (kpl} Vastatut (kpl) Vastaus %
Tilat 19 15 78,9
Eldimet 23 17 73,9

Taulukossa 10. esitetddn homotsygoottikantajien ikdjakauma. Tavoite sarakkeessa
on kaikki elokuuhun 2020 mennesséa I6ydetyt homotsygoottikantajat jaoteltuna ika-
vuosittain. Vastatut-sarakkeessa on vastaavasti jaoteltuna naudat, joista saatiin ha-
vainnot. Eniten homotsygoottikantajiksi testattuja oli 3—6-vuotiaissa ja vahiten 7-10-
vuotiaissa. Vahiten vastauksia lahetettyihin kysymykseen verrattuna antoivat 3-vuo-
tiaiden nautojen omistajat vastausprosentin ollessa 40. Muiden ikaryhmien kohdalla

vastauksia saatiin hyvin.

Taulukko 10. Homotsygoottikantajien ikajakauma.

Eldimen
k& (vuosi) Tavoite Vastatut Vastaus %
1 2 2 100,0
2 3 3 100,0
3 5 2 40,0
4 6 5 83,3
6 5 3 60,0
7 1 1 100,0
10 1 1 100,0

Yhteens3 23 17 73,9
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Kyselyssa kaytettiin avoimia kysymyksia, jotta mahdollisista havainnoista saataisiin
mahdollisimman tarkka kuvailu. Suurin osa tilojen vastauksista oli lyhyita kyllé/ei -
vastauksia. Tilat, joiden elaimilla oli kysymyksen kuvailun kaltaisia oireita, vastasivat
laajemmin. Naiden tilojen vastauksia analysoidaan tarkemmin kuvioissa 5. ja 6. Laa-
jemmat vastaukset suodatettiin kylla/ei -muotoon, jotta vastaukset olisivat helpom-
min tulkittavissa ja tarkasteltava aineisto yhtendinen. Keréatyt havainnot perustuvat
taysin elainten omistajien omiin havaintoihin. Omistaja on paras vastaamaan naihin
kysymyksiin, koska h&n on elaimen kanssa tekemissa paivittain. Vastausten laatuun
Voi vaikuttaa, etta omistaja ei ole osannut yhdistaa kaytoksessa tapahtuvia muutok-

sia n&on heikentymiseen, koska ei ole ollut tietoinen RP1-geenista.

Taulukko 11. Kysymykset ja kootut vastaukset (n=17).

Vastaus (kpl)
Numero Kysymys KYLLA El
1. Onko yksilon huomattu pelkdavan uusia tilanteita tai paikkoja? 1 16
2. Onko el3in alttiimpi pelolle erilaisissa tilanteissa? 1 16
3. Onko missaan vaiheessa epailty elaimen nakokyvyn heikentymista tai sokeutta? 2 15
4. Saikkyyko eldin kosketusta, vaikka sitd lahestytaan sen nakodalueelta? 1 16
5. Hahmottaako eléin edessaan olevat esteet? 16 1
0. Hakeutuuko elin turvallisen etdisyyden paahan muista, jotta silla on aikaa reagoida? |0 17
7. Huomaako kayttaytymisessa eroja hdmarassa? 1 16
8. Nikyykd eldimen silmissd sameutta? 0 17
Q. Onko eldimen silmia tutkittu aikaisemmin? 0 17

Taulukosta 11. voidaan tulkita, ettd yhden tai kahden eldimen vastaukset poikkeavat
muiden eldinten vastauksista. Vastauksien tarkempi tulkinta viittaa siihen, etta elai-
men toiminnassa voi olla viitteitd nakokyvyn heikentymisesta tai sokeudesta. 15
muun eldimen kohdalla ei vastausten perusteella huomattu olevan minkaanlaisia
viitteita, ettd niiden n&kokyky olisi heikko tai elain olisi sokea. Minkdan eldimen koh-
dalla ei ollut huomattu hakeutumista turvallisen etaisyyden pdéhan muista, eika nii-
den silmissé ollut sameutta tai muuta hairiota miksi silmat olisi tutkitettu aikaisemmin

elainlaakarilla.

Kahdella kyselyyn vastanneella tilalla oli muista poikkeavia huomioita. Huomiot voi-
sivat viitata elaimen nakokyvyn heikentymiseen tai sokeutumiseen. Naista kahdesta

elaimesta A ja B saatuja vastauksia tarkastellaan kuvioissa 5. ja 6.
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( N
o Kysymys 1. ] * Kysymys 2.
*Onko yksilon *Onko eldin altiimpi
huomattu pelkaavan pelolle erilaisissa
uusia tilanteita tai tilanteissa?
paikkoja?
!(ylla. N“".Tf’”".‘. "Kyllad olen ajatellut,
hiehona erdassa o :
o . etta silld on vain
\ kiinniottotilanteessa " Y
huono luonne ja se

, kun se piti siirtaa
pihatosta pois. Se oli
jopa agressiivinen ja

yritti tulla paalle."

on hieman
hankalampi kuin
muut."

"Yksilon jalkelaisella
huomattu karkailua
laitumen langoista
lapi, korostuu
varsinkin pimedn
aikaan."

"Kylld, kyseinen

lehma on ollut
nuoresta asti arka,

[ r— saikky, selvasti
pelokkaampi kuin

muut."

*Kysymys 7.
eHuomaako

kayttaytymisessa
eroja hdamarassa?

*Kysymys 4.

o Saikkyyko eldin
kosketusta, vaikka
lahestyisit sen
nakoalueelta?

\

Kuvio 5. Elain A.

Kuvioon 5. on keréatty eldimen A poikkeavat vastaukset. Lehma on ollut vastaamis-
hetkella 4-vuotias. Lehméan isd ja eméa ovat RP1-geenin heterotsygoottikantajia. Ta-
man elaimen kohdalla on toteutunut 25 % todennakdoisyys, etta siitd on tullut ho-
motsygoottikantaja. Lehman on havaittu olevan arka ja jopa aggressiivinen uusissa
tilanteissa ja paikoissa. Omistaja on olettanut, etta yksilé on vain luoteeltaan han-
kalampi kuin muut. Kyseisen yksilon jalkelaisella on huomattu arkuutta ja laitumelta
karkailua, joka korostuu hamarassa. Jalkelaista ei ollut viela genomitestattu tai sen

tulos ei ollut valmistunut elokuuhun 2020 mennessa.

Elaimen A vastaukset voivat viitata heikentyneen nadn aiheuttamiin kaytéshairioi-
hin. Elain on verrattavissa GSE:n (2016, 9) tutkimuksissa mukana olleisiin 4- ja 5-
vuotiaisiin nautoihin. Normande-nautojen huomattiin olevan arkoja ja reagoivan tes-
titilanteeseen pelokkaasti. Tutkimuksissa pupillin reagointikyky valolle oli normaali,
mutta tarkemmassa tutkimuksessa huomattiin silmédnpohjassa rappeutumiseen viit-
taavia merkkeja. Lansisuomenkarja-lehma on samanikainen ja sen kaytdés muuttuu
pelkoa ja stressia lisaavissa tilanteissa. Liséksi se on arka tutuissa tilanteissa ja
ymparistossa. Varmaa yhteenvetoa kaytoshairididen syysta ei kuitenkaan voida
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viela tdssa vaiheessa tehda, vaan niiden syyn yhteys RP1-geeniin vaatisi silman

kliinista tutkimusta silmasairauksiin erikoistuneen elainlaakarin toimesta.

(. KYSYMYS 3. ] ¢ KYSYMYS 5. A
*Onko eldimen e Hahmottaako eldin
nakokyvyn edessdan olevat

heikentymista tai esteet?

sokeutumista epadilty?
"Kylla, kesalla
2018 kun pyori
laitumella
hamarassa, eika
loytanyt sisalle
navettaan."

"Kylla, valoisaan

aikaan.
Hamarassa ei."

"Ei meinannut
loytaa
naveltalle

— laitumelta,
yoksi jatimme
sen sisalle."
«KYSYMYS 7.
¢ Huomaako

kayttaytymisessa
eroja hdmarassa?

. )

Kuvio 6. Elain B.

Kuviossa 6. esitetaan eldimen B vastaukset. Lehma on ehditty poistaa karjasta jo
ennen RP1-geenin tuloksien valmistumista. Lehma oli poistohetkella 10-vuotias.
Talla yksil6lla on huomattu vahvasti RP1-geenivirheeseen viittaavia oireita. RP1-
geenin ilmentymisen ensimmainen selkeasti havaittava oire on hamaranaon heiken-
tyminen (GSE 2016). Talla lehmalla viitteitd hamaranaon heikentymisesta huomat-
tiin ensimmaisen kerran kesalla 2018. Tahan aikaan eldin on ollut 8-9 -vuotias.
Elain ei I6ytanyt hAmaréssa laitumelta takaisin navettaan ja sen vuoksi omistajat
pitivat lehmaa yot sisalla. Muuten eldaimen kayttaytymisessa ei huomattu arkuutta

tai pelkoa.

llIman silmien kliinisté tutkimusta kaikki on olettamusta. Taméan lehméan kohdalla oi-
reet viittaavat kuitenkin vahvasti siihen, etta eldimen hamaranakd on heikentynyt
RP1-geenin aiheuttaman verkkokalvonrappeuman seurauksena. Havainnot ja tau-
din etenemiseen viittaavat vaiheet ovat yhtalaisia normande-rodusta kerattyihin
huomioihin.
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9 YHTEENVETO JA JOHTOPAATOKSET

Opinnaytetyon tavoitteena oli keratd omistajien havaintoja RP1-geenin aiheutta-
mista oireista lansisuomenkarjan homotsygoottikantajilla. Kysely lahetettiin sahko-
postilla 16 tilalle ja se kasitti 23 homotsygoottikantajaa, joille on LSK-genomihank-
keen yhteydessa tehty DNA-maaritys. Kyselyyn vastasi 78,9 % tiloista. Vastauspro-
sentti on hyva. Vastaukset saatiin 17 eldimen osalta. Kahdella yksil6lla oli viitteita
heikentyneeseen nakoon tai sokeuteen yhdistettavasta kaytoksesta. 15 eldimen

kohdalla vastaukset olivat neutraalit.

Henkildkohtainen tavoite oli I6ytaa yhtalaisyyksia lansisuomenkarjan ja ranskalai-
sen normande-lypsyrodun valilla RP1-geenin ilmentymisessa. Alle 3-vuotiailla nor-
mande-naudoilla ei ollut RP1-geenivirheeseen viittaavia oireita. 4-5-vuotiailla oli oi-
reita ja silmapohjan tutkimuksessa oli nahtavissa verkkokalvon rappeutumista. Li-
saksi tutkimuksissa oli selvinnyt, ettd ensimmaéinen RP1-geenivirheen oire on ha-
maranaon heikentyminen. (GSE 2016, 9). Opinnadytetybn vastausten perusteella
alle 3-vuotiailla ei havaittu kaytoksessa viitteita nakoon liittyvistd ongelmista. Yh-
della 4-vuotiaalla oli kaytoksessa poikkeamaa, mutta kaytoksen yhteys RP1-geeniin
tulisi varmistaa silman kliinisella tutkimuksella oletusten vahvistamiseksi. 10-vuoti-
aalla naudalla oli selkeéasti havaittu hamaranaon heikentymista, joka viittaa vahvasti
RP1-geenin oireisiin. Olettamusten pohjalta voidaan todeta, ettd RP1-geenin oi-
reissa lansisuomenkarjalla on yhtenevia tekijoita ranskalaisen normande-rodun oi-

reisiin RP1-geenin suhteen.

LSK-genomihanke on alkuvaiheessa ja opinnaytetyon alkaessa pohjamateriaalia ol
vahan. Opinnaytetydn kannalta olisin toivonut vastauksissa enemman poik-
keavuutta. Vaikka opinnaytetyd keskittyy juuri poikkeavien oireiden tarkasteluun, on
RP1-geenin fenotyypin laatimisen kannalta tarkeaa keratd myos vastaukset, joissa
elaimen kaytoksessa ei ollut mitdan poikkeavaa. Neutraaleilla vastauksilla voidaan
vahvistaa olettamusta siitd, ettéd sokeutuminen on etenevaa, eika se valttdmatta vai-
kuta tai ilmene ollenkaan eldimen elini&n aikana. Jotta toimeksiantajan tavoite tayt-
tyy, tarvitaan lisda DNA-maarityksia, silmien kliinisia tutkimuksia seka uusia havain-
toja tukemaan taman opinnaytetyon olettamuksia. Keratyn aineiston pohjalta ei viela
voida kasata fenotyyppiéa lansisuomenkarjalle RP1-geenin suhteen.
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Jatkotutkimuksena voisi néille jo mukana olleille ja my6hemmin homotsygoottikan-
tajaksi maaritetyille tehda saman kyselyn uudelleen muutaman vuoden vélein ma-
teriaalin keraamiseksi. Talla voitaisiin kartoittaa, onko vastausten perusteella eléi-
men kaytoksessa tai ndkokyvyssa tapahtunut muutoksia edellisen kyselyn jalkeen.
Hyddyntamalla jo aiemmin kerattya tietoa ja yhdistamalla sitd uusien vastauksien
kanssa saataisiin laajempaa kuvaa taudin etenemisesta ja vaikutuksesta karja- ja

populaatiotasolla.
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Liite 1. Tiloille lahetetty kyselylomake.

Hyva karjanomistaja,

Olette osallistuneet LSK:n genomihankkeeseen, jossa ovat mukana Faba, LUKE ja Viking Ge-
netics, lahettamalla naytteita karjanne elaimista. Talla luomme tarkeda pohjaa rakentaaksemme
genomista jalostusarvostelua lansisuomenkarjalle. Hankkeen ensimmaisessa vaiheessa kera-
taan genominaytteité nk. vertailuryhmaa varten.

Kun genomiarvostelu on saatu rakennettua, yhdella naytteenotolla saa:

o Genomiset jalostusarvot
e Polveutumisen varmistuksen, jos isa ja/tai emé& on genomitestattu

o DNA-tuloksia perinnéllisista, yhden geenin aiheuttamista sairauksista

Tahan mennessa analysoiduista LSK-eldinten naytteista on 16ytynyt RP1-geenin kantajia. RP1
eli Retinitis pigmentosa-1 (joka tunnetaan myds nimella Blind) on silméan verkkokalvon valore-
septorien rappeutumista aiheuttava tautigeeni, joka hiljalleen heikentaa yksilon nakoa ja saattaa
johtaa lopulta elaimen sokeutumiseen. Tautigeenia esiintyy useilla eri nautaroduilla, mutta sai-
rauden yleisyys eri rotujen sisalla vaihtelee. RP1-geenia on ldydetty myos charolais-rodulta ja
holsteinilta. Nakokyvyn hiljattaista menettamista ja sokeutumista on tutkittu laajemmin ranskalai-
sella normande-rodulla, jonka homotsygoottisilla kantajilla on havaittu nadén heikentymista ja lo-
pulta sokeutumista. Tyypillisia alkuoireita ovat hamara- ja keskusnadn heikentyminen seké so-
keutuminen.

RP1-geeni ei aiheuta eldimelle hengenvaaraa eiké vaikuta sen kayttoon tuotantoelaimena. Ho-
motsygootin yksilon kaikki jalkelaiset ovat vahintaan RP1-geenin kantajia ja sen vaikutusta tule-
viin paritusvalintoihin tutkitaan keratyilla tiedoilla. Heterotsygoottisilla kantajilla ei ole havaittu
olevan oireita nakdkyvyssa.

LSK-genomihankkeeseen lahetetysta naytteesté on ilmennyt, etta karjanne elaimet

Nimi Korva EU-tunnus

ovat RP1-geenin homotsygootti kantajia.

Haluaisimme selvittaa, onko naiden elainten nakokyvyssa ilmennyt viitteita nadn heikentymi-
sesta tai sokeudesta.

Tama kysely on osa agrologi-opiskelija Kaisa Peuran opinnaytety6ta, jossa selvitetadn RP1-
geenin esiintymista ja geenin mahdollisesti aiheuttamia oireita homotsygooteilla kantajilla. Keré-
tyn aineiston pohjalta pohditaan suosituksia toimista LSK-rodulle RP1-geenin suhteen. Opin-
naytetyota ohjaa Faban puolelta kehitysagronomi Terhi Vahlsten. Opinnaytety6ssa tuloksia ka-
sitellaan anonyymisti, eika yksildita tai karjoja voida tunnistaa.

KYSYMYKSET:
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1. Oletteko huomanneet kyseisen yksilon pelkddvan erityisesti uusia tilanteita/paikkoja?
(nékyy esimerkiksi siirtotilanteissa.)
2. Onko elain normaalia alttimpi pelolle tai stressille erilaisissa tilanteissa?
3. Oletteko missé&an vaiheessa epailleet elaimen nakokyvyn heikentymisté/sokeutta?
4. Saikkyyko eldin kosketusta vaikka l&hestyisit eldinta sen nakdalueelta?
5. Hahmottaako eldin edessaan olevat esteet?

6. Pelk&ako eldin muita ja hakeutuu turvallisen etdisyyden pdahan muista, jotta silla on ai-
kaa reagoida?

7. Huomaako elaimen kayttaytymisessa eroja hamarassa?
8. Nakyyko elaimen silmissa sameutta?

9. Onko eldaimen silmia tutkittu aikaisemmin?

Yll& oleviin kysymyksiin voitte vastata joko puhelimitse tai sdhkdpostilla osoitteeseen
kaisa.peura@faba.fi Pyydamme sahkdpostilla tulevat vastaukset tiistaihin 25.8.2020 mennessa.
Mikali yhteydenottoa ei sahkodpostin kautta tule, Kaisa Peura ottaa teihin yhteytta ensiviikon ai-
kana puhelimitse (vko 35). Tahan séhkdpostiin vastaamalla voitte antaa puhelinnumeron, johon
toivotte meidan olevan yhteydessa.

Yhteistyoterveisin,

Kaisa Peura
Agrologi-opiskelija SeAMK
Harjoittelija Faba Osk.
kaisa.peura@faba.fi

p. 040-3115229

Terhi Vahlsten
Kehitysagronomi
Faba Osk.
terhi.vahlsten@faba.fi
p. 040-8330588
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Liite 3. Vastauksien yksityiskohtaisempi koonti.

1(1)

Kysymys 1. 2. 3. 4. 5. 6. 7. 8. 9.
Oletteko huomanneet|Onko eldin Oletteko missddn  |Sdikkyykd eliin Hahmottaake (Hakeutuuko eldin Huomaako eldimen |Nikyykd eldimen |Onko eldimen
Kyseisen yksilén muita alttiimpi vaiheessa epiilleet |kosketusta, eldin edessdin  |turvallisen etdisyyden |kdyttiytymisessd  |silmissd sameutta? |silmis tutkittu

Eldimis/ pelkddvin erityisesti |pelolle tai stressille |eldimen ndkékyvyn |vaikka ldhestyt olevat esteet? |p&ihdn muista, jotta |eroja h&mé&rissa? aikaisemmin?

Eldin vastaus uusia tilanteita/ erilaisissa heikentymists/ eldint3 sen silld on aikaa
(kpl) paikkoja. tilanteissa? sokeutta? nikdalueelta? reagoida?

1. eldin |2 Ei Ei Ei Ei Kylls Ei Ei Ei Ei

2. eldin (1 Ei Ei Ei Ei Kylla Ei Ei Ei Ei

3. eldin |1 Ei Ei Ei Ei Kylls Ei Ei Ei Ei

4, eldin |1 Ei Ei Ei Ei Ei

5. eldin |1 Ei Ei Ei Ei Ei

6. eldin |1 Kylls Ei Ei Ei

7. eldin (1 Kylla Ei Ei Ei Ei

8. eldin |1 Kylls Ei Ei Ei Ei

9. eldin (1 Ei Ei Ei Ei Kylla Ei Ei Ei Ei

10. eldin 1 Ei Ei Ei Ei Kyll& Ei Ei Ei Ei

11. eldin |1 Ei Ei Ei Ei Kylld Ei Ei Ei Ei

12. eldin (1 Ei Ei Ei Ei Kylla Ei Ei Ei Ei

13. eldin |1 Ei Ei Ei Ei Kylls Ei Ei Ei Ei

14, elin 1 Ei Ei Ei Ei Kylla Ei Ei Ei Ei
Kylla (%) 6,7 6,7 13,3 6,7 93,3 E 6,7 E E
Ei (%) 933 93,3 86,7 93,3 6,7 100,0 933 100,0 100,0
Yhteensd (%) 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0



