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Аннотация. Анализ показателей воспроизводства современных популяций крупного рогатого скота гол-
штинской породы показал, что одними из ключевых факторов, оказывающих влияние на снижение вос-
производительных качеств коров, являются генетические. В последние десятилетия накопилось большое 
количество данных о наличии в геноме рецессивных мутаций в последовательности ДНК, которые в го-
мозиготном состоянии снижают воспроизводительные функции животных, провоцируя эмбриональную 
смертность. Использование ограниченного количества выдающихся быков-производителей для искус-
ственного осеменения уменьшило исходное генетическое разнообразие. В связи с этим идентификация и 
определение в популяциях гаплотипов фертильности в последнее время становится неотъемлемой частью 
племенной работы с крупным рогатым скотом. Проведено генотипирование 584 голов крупного рогатого 
скота голштинской породы из 2 хозяйств Свердловской области с целью выявления гетерозиготных но-
сителей аномалий: HH0 (FANCI), НН1 (APAF1), НН3 (SMC2), НН4 (GART), HH5 (TFB1M), НН6 (SDE2), 
НН7 (CENPU), HHB (ITGB2, BLAD), HHC (SLC35A3, CVM), RABGGTB, RNF20 и TTF1. Научная но-
визна заключается в определении частоты встречаемости ранее не исследуемых в Свердловской области 
гаплотипов фертильности. Цель работы – определение частоты встречаемости гаплотипов фертильности 
голштинского скота в популяциях Свердловской области. Методы исследований. Для диагностики мута-
ций использовали тест-системы, разработанные в лаборатории молекулярных основ селекции отдела био-
технологии и молекулярной диагностики животных ФНЦ ВИЖ им. Л. К. Эрнста. Результаты. Количество 
гаплотипов фертильности в изучаемых стадах отличалось не только частотой встречаемости дефекта, но 
и количеством видов обнаруженных гаплотипов. В популяции исследуемого поголовья хозяйства 1 наи-
большее количество животных являлись носителями гаплотипов фертильности HH4 и HH3 с частотой 
носительства 1,891 и 1,412 % соответственно, в хозяйстве 2 выявлено наибольшее количество гаплотипов 
HH3 и HH6 с частотой носительства 4,082 %.

Ключевые слова: крупный рогатый скот, гаплотипы фертильности, летальные мутации, частота носитель-
ства, частота аллеля
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Abstract. An analysis of the reproduction rates of modern Holstein cattle populations has shown that one of the key 
factors influencing the decline in the reproductive qualities of cows are genetic factors. In recent decades, a large 
amount of data has accumulated on the presence in the genome of recessive mutations in the DNA sequence, which 
in the homozygous state reduce the reproductive functions of animals, causing embryonic mortality. The use of a 
limited number of outstanding sire bulls for artificial insemination has reduced the original genetic diversity. In this 
regard, the identification and determination of fertility haplotypes in populations has recently become an integral 
part of breeding work with cattle. Genotyping of 584 heads of Holstein cattle from 2 farms in the Sverdlovsk re-
gion was carried out in order to identify heterozygous carriers of anomalies: HH0 (FANCI), HH1 (APAF1), HH3 
(SMC2), HH4 (GART), HH5 (TFB1M), HH6 (SDE2), НН7 (CENPU), HHB (ITGB2, BLAD), HHC (SLC35A3, 
CVM), RABGGTB, RNF20 and TTF1. The scientific novelty lies in determining the frequency of occurrence 
of fertility haplotypes that have not previously been studied in the Sverdlovsk region. The purpose of the study 
is to determine the frequency of occurrence of fertility haplotypes of Holstein cattle in populations of the Sverd-
lovsk region. Research methods. To diagnose mutations, we used test systems developed in the Laboratory of 
Molecular Basis of Breeding, Department of Biotechnology and Molecular Diagnostics of Animals, L. K. Ernst 
Federal Research Center. Results. The number of fertility haplotypes in the studied herds differed not only in the 
frequency of occurrence of the defect, but also in the number of types of detected haplotypes. In the population of 
“Kamenskoye” JSC, the largest number of animals were carriers of fertility haplotypes HH4 and HH3 with a car-
riage frequency of 1.891 and 1.412 %, respectively; the educational and experimental farm identified the largest 
number of haplotypes HH3 and HH6 with a carriage frequency of 4.082 %.
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Постановка проблемы (Introduction)
Самой распространенной породой крупного 

рогатого скота в мировом масштабе является гол-
штинская. Численность животных голштинской по-
роды в Российской Федерации в 2022 году состав-
ляла 1428,45 тыс. голов, что составляет 54,32 % от 
всего поголовья.

По результатам породной инвентаризации ско-
та, проводимой в соответствии с новой методикой 
ЕЭК по определению породности, относительная 
численность голштинской породы только за 2022 
год увеличилась на 19,6 %.

Введение многочисленных санкции в 2022 году 
в отношении Российской Федерации привело к 
значительному сокращению импорта племенных 
животных, в относительном выражении разница 
составила 36,8 % по сравнению с 2021 годом. Наи-
большее количество импортированных животных 

приходится на голштинскую породу, всего было за-
везено 28 126 голов, или 95,4 % от общего количе-
ства [1].

Продуктивность домашнего скота резко возрос-
ла за последние 50 лет. Так, например, молочная 
продуктивность у коров голштинской породы удво-
илось с 6000 кг в 1960 году до 12 000 кг и более, и 
около 75  % этих изменений были генетическими. 
Однако значительному увеличению удоя сопутство-
вало снижение устойчивости к болезням и ухудше-
ние фертильности животных. Уровень сохранения 
беременности в этой популяции снизился на 6  % 
за тот же период. Предполагается, что снижение 
фертильности является результатом отрицательно-
го энергетического баланса высокопродуктивных 
коров. Дополнительным объяснением может быть 
увеличение числа случаев преждевременного пре-
рывания беременности из-за гомозиготности по эм-
бриональным летальным мутациям [2].
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Использование элитных производителей во 
всем мире привело к накоплению случаев инбри-
динга и высокой частоте генетических дефектов в 
популяциях молочного скота. За последние годы у 
крупного рогатого скота голштинской породы было 
идентифицировано несколько генетических де-
фектных генов или гаплотипов [3]. 

В последние годы особую актуальность приоб-
рела проблема распространения вредных леталь-
ных рецессивных мутаций практически во всех по-
родах молочного скота и, к сожалению, с регуляр-
ной повторяемостью появления новых дефектов [4]. 

Фертильность является важной чертой, связан-
ной с репродуктивными показателями и заботой о 
благополучии животных. Летальные аллели влияют 
на фертильность через раннюю эмбриональную ги-
бель, аборты и мертворождение в зависимости от 
генетической экспрессии аллеля [5].

В связи с тем, что проблемы с фертильностью 
являются одной из наиболее распространенных 
причин выбраковки крупного рогатого скота и жи-
вотные голштинской породы с большей частотой 
подвергаются выбытию из стада именно из-за про-
блем с воспроизводством, чем животные других 
пород, существует острая необходимость в повы-
шении фертильности самок, особенно у крупного 
рогатого скота голштинской породы.

Благодаря стандартному однонуклеотидному 
полиморфизму (SNP), внедренному в селекцион-
ные программы около десяти лет назад, стали до-
ступны исчерпывающие популяционные геномные 
данные о текущих племенных популяциях разных 
пород крупного рогатого скота. Ван Раден с соавто-
рами первыми предложили провести скрининг та-
кого рода данных для выявления областей генома, 
имеющих мутацию, влияющую на фертильность 
животных. В своих исследованиях они выявили 
пять гаплотипов, значительно отклоняющихся от 
равновесия Харди – Вайнберга (HWE) и, таким 
образом, потенциально несущих летальные вари-
анты в популяции американской голштинской по-
роды. Три из этих гаплотипов, а именно гаплотипы 
1, 2 и 3 голштинской породы (HH1–HH3), показа-
ли значительную негативную связь с признаками 
размножения.

В последующих аналогичных исследованиях на 
популяции французской голштинской породы вы-
явили 14 дополнительных областей гаплотипа, под-
твердив три ранее описанных гаплотипа HH1, HH2 
и HH3. На основании накопленных данных было 
рекомендовано регулярно проводить новые анали-
зы по мере накопления данных генотипирования.

В совокупности эти результаты указывают на 
то, что, хотя голштинская порода является между-
народной породой, характеризующейся ограничен-
ным числом животных-основателей, национальные 
субпопуляции этого скота несут разную генетиче-

скую нагрузку из-за особенностей ведения селек-
ционной работы с животными [6].

Н. А. Зиновьева в своих исследованиях приво-
дит описание 10 гаплотипов фертильности крупно-
го рогатого скота голштинской породы, идентифи-
цированных на 2016 год [7]. По сегодняшний день 
продолжаются работы по картированию позиции 
летальных рецессивных мутаций, обосновывается 
характеристика хромосомной локализации гапло-
типов фертильности, определяется их влияние на 
плод. Общими усилиями ученых всех стран сейчас 
в базе данных OMIA представлена информация о 
гаплотипах фертильности голштинского крупного 
рогатого скота.

Сложность выявления такого «генетического 
груза» заключается в том, что животное, которое 
получило от своих родителей только один дефект-
ный ген (от матери или отца) и является носителем 
этого дефекта, как правило, абсолютно здорово и 
даже проявляет высокие признаки производитель-
ности. Однако получение в наследство двух му-
тантных генов (один от отца и один от матери) при-
водит к проявлению негативных симптомов именно 
у потомков. Традиционный подход к выявлению 
генетических факторов, вызывающих повреждение 
или гибель плода, заключается в отслеживании с 
использованием родословной информации. Однако 
этот подход не способен идентифицировать вред-
ную генетическую мутацию в случаях, например, 
при ранней эмбриональной смерти. Большинство 
носителей этих наследственных отклонений могут 
быть выявлены только с помощью молекулярных 
технологий исследования структуры поврежденной 
ДНК [8].

В связи с этим важным практическим аспектом 
характеризуется изучение рецессивных летальных 
мутаций, идентифицированных у голштинско-
го скота, и оценка частоты их распространения в 
популяциях.

Изучение различных кариотипических анома-
лий, частоты их встречаемости, выявление особей, 
обладающих генетическими дефектами, и их эли-
минация из системы воспроизводства уменьшат ча-
стоту репродуктивных нарушений, а также анома-
лий, связанных с экономически важными признака-
ми, причем не только у тестированных животных, 
но и у их потомства [9].

Генотипирование 484 коров голштинской поро-
ды китайской популяции на наличие генетических 
дефектов, включая гаплотипы 1–6 (HH1–HH6), 
гаплотипы дефицита холестерина (HCD), дефи-
цита адгезии лейкоцитов крупного рогатого скота 
(BLAD), сложный порок развития позвоночника 
(CVM) и синдром брахоспины (BS), привело к тому, 
что 16,12 % носителей имели по крайней мере один 
генетический дефект, в то время как гомозиготный 
рецессивный генотип не был обнаружен. В этом ис-
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следовании были обнаружены частоты носителей в 
диапазоне от 0,0 % (HH6) до 3,72 % (HH3) для от-
дельных дефектов [10].

Изучая частоту встречаемости гаплотипов фер-
тильности в китайской популяции голштинского 
скота, установили, что из 1633 коров частота но-
сителей генетических дефектов составила 6,92  %, 
5,76  %, 4,46  %, 4,30  %, 3,62  %, 2,94  %, 1,86  % и 
0,37 % для HH1, HH3, CVM, HH5, HCD, BS, HH6 
и BLAD соответственно. Носительство HH4 обна-
ружено не было. Примечательно, что 27,43 % коров 
несли по крайней мере один генетический дефект, в 
то время как 2,27 % и 0,12 % коров несли двойные 
и тройные аллели генетического дефекта соответ-
ственно [3]. 

В результате исследования гаплотипов фертиль-
ности в популяции голштинского крупного рога-
того скота Республики Казахстан обнаружено, что 
частота встречаемости гаплотипов HH1, HH3, HH5, 
HCD и BY колеблется от 1,4 % до 16,6 % [11].

Исследование рецессивных дефектов, связан-
ных с низкой репродуктивной активностью в ана-
лизируемой популяции голштинских животных 
Уругвая, которые могут влиять на здоровье и про-
дуктивность молочного скота, показало, что из 
общего числа 1468 (48,5 %) быков с генетической 
информацией из каталога производителей по HH1 и 
1471 (48,6 %) по HH3 и HH4 обнаружено 90 (6,1 %) 
носителей HH1, 60 (4,1 %) по HH3 и 6 (0,4% ) по 
HH4 [12].

Польскими учеными в период с 2004 по 2014 год 
были протестированы 3035 и 338 польских голшти-
но-фризских быков для выявления носителей CVM 
и BY соответственно. Среди проанализированных 
быков был выявлен 191 носитель CVM (6,29 %) и 
20 носителей BY (5,92 %) [13].

В совокупности эти результаты указывают на 
то, что, хотя голштинская порода является между-
народной породой, характеризующейся ограничен-
ным числом животных-основателей, национальные 
субпопуляции несут разную генетическую нагруз-
ку из-за решений местного отбора [14].

В ходе проведения собственных исследований 
популяций голштинского скота предприятий Сверд-
ловской области было проведено определение ча-
стоты встречаемости и анализ информации о 12 ле-
тальных эмбриональных мутациях, встречающихся 
у крупного рогатого скота голштинской породы, 
размещенной в базе данных OMIA, идентификация 
которых осуществлялась с использованием гапло-
типического подхода, таких как:

FANCI/HH0 (анемия Фанкони, группа компле-
ментации I) – животные с анемией Фанкони ха-
рактеризуются резко сниженной массой тела, за-
держкой роста, обширными пороками развития по-
звонков, вызывающими значительное укорочение 
позвоночника (brachyspina) и длинными и тонкими 

конечностями. Кроме того, у пораженных телят 
наблюдается нижний брахигнатизм (т. е. неравно-
мерное выравнивание верхних и нижних зубов), а 
также пороки развития внутренних органов, в част-
ности сердца, почек и половых желез. Значительная 
часть пораженных телят умирает внутриутробно. 
Таким образом, эта мутация также способствует 
естественным абортам и, следовательно, снижению 
фертильности.

APAF1/HH1 – аутосомно-рецессивная наследу-
емая мутация, связанная с гаплотипом 1 голштин-
ской породы (HH1) и характеризующаяся заменой 
цитозина тимином (c.1741C > T) в хромосоме 5. По-
скольку функциональный пептид APAF1 необходим 
для развития эмбриона, гомозиготность по этому 
аллелю приводит к естественному самопроизволь-
ному аборту и, следовательно, к предполагаемому 
снижению фертильности у быков-носителей, кото-
рых спаривают с коровами-носителями. Мутация 
вызывает гибель плода и эмбриона на сроке от 60 
до 200 дней беременности и снижает частоту зача-
тий [15]. 

SMC2/HH3 – причиной эмбриональной смерт-
ности телят является несинонимная однонуклеотид-
ная замена – SNP (T/C) в экзоне 24 гена структурной 
поддержки хромосом (SMC2) в положении 95 410 
507 (UMD3.1), rs456206907. Данный полиморфизм 
является причиной замен как аминокислоты 1135 
от фенилаланина до серина Phe1135Ser (GenBank #: 
XP_002689921.2), так и кодируемого белка в доме-
не P-loop-нуклеозидтрифосфатгидролазы (НТФа-
зы). Белок SMC2 играет важную роль в процессах 
репарации ДНК, конденсации хромосом и их сегре-
гации в процессе клеточного деления [16]

HH3 является наиболее частым дефектом в по-
пуляции голштинской породы США, при этом по-
теря беременности происходит в течение первых 60 
дней беременности [17].

GART/HH4 – миссенс-мутации (g.1277227A.C; 
сборка генома UMD 3.1) в гене GART (который ко-
дирует глицинамид рибонуклеотидтрансфилазу), 
приводящей к p.N290T. Эффект этого гаплотипа за-
ключается в снижении частоты отела телок на 5,8% 
и коров на 1,74% [5].

TFB1M/HH5 – вероятная причина мутации – де-
леция 138 кбит/с, охватывающая положение от 93 
233 до 93 371 кбит/с на хромосоме 9 (BTA9), со-
держащая только диметиладенозинтрансферазу 1 
(TFB1M). Контрольные точки делеции обрамлены 
ядерными элементами с длинными вкрапления-
ми Bov-B (выше по течению) и L1ME3 (ниже по 
течению), что предполагает гомологичное собы-
тие рекомбинации/делеции. TFB1M диметилирует 
остатки аденина в шпилечной петле на 3’-конце 
митохондриальной 12S рРНК, являясь важным для 
синтеза и функционирования малой рибосомной 
субъединицы митохондрий.
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Эмбрионы, гомозиготные по варианту TFB1M, 
способны развиваться до ранней стадии эмбрио-
нального диска, но не подвергаются раннему уд-
линению зачатия, необходимому для продолжения 
беременности [18].

SDE2/HH6 – идентифицирован как вероят-
ный переход от A к G в позиции 29,773,628 п. н. 
на хромосоме 16 (g.29773628A> G; rs434666183). 
Этот переход от A к G изменяет инициирующий 
ATG (метиониновый) кодон на ACG, потому что 
ген транскрибируется по обратной цепи. Инициа-
ция трансляции по ближайшему кодону приведет 
к сокращению SDE2 на 83 аминокислоты. Учиты-
вая, что репродуктивный цикл у коров составляет 
в среднем 21 день, эти результаты указывают на то, 
что большинство эмбрионов погибает в первые 35 
дней беременности [19; 20].

CENPU/HH7 – мутантный аллель представляет 
собой делецию 4 нуклеотидов, расположенных в 
положении от +3 до +6 п. н. после донорского сайта 
сплайсинга экзона 11. Межвидовое выравнивание 
нуклеотидов показало, что нуклеотид в положении 
+3 полностью консервативен у позвоночных, что 
позволяет предположить, что он играет важную 
роль в регуляции сплайсинга CENPU. При моди-
фикации после экзона 11 аномальный сплайсинг 
CENPU может вызвать распад мРНК или выработ-
ку белка, модифицированного после остатка 319 из 
409 AA. Эти факторы предполагают, что мутация 
g.14168130_14168133delTACT на хромосоме 27 из-
меняет сплайсинг CENPU и является эмбрионально 
летальной [21]. 

ITGB2/BLAD(HHB) – это заболевание у крупно-
го рогатого скота голштинской породы обусловлено 
миссенс-мутацией (c.383A > G) в гене CD18, теперь 
известном как ITGB2. Эта мутация была подтверж-
дена в ходе проведенного анализа данных о после-
довательности всего генома 234 голов крупного ро-
гатого скота, включая ключевых предков голштино-
фризской, и джерсийской пород: мутация c.383A>G 
была выявлена только у четырех голштинских бы-
ков в этом исследовании, каждый из которых ранее 
был идентифицирован как носитель.

Пораженные животные погибают из-за чрезвы-
чайной восприимчивости к инфекциям, вызванной 
неспособностью белых кровяных телец (лейкоци-
тов) проникать из кровотока в инфицированные 
ткани. Эта неспособность обусловлена отсутстви-
ем мембранного гликопротеина, называемого бета-
2-субъединицей интегрина лейкоцитов, или CD18.5

SLC35A3/CVM(HHC) – сложный порок разви-
тия позвоночника, является наследственным син-
дромом у голштино-фризского крупного рогатого 
скота. Ген заболевания кодирует члена семейства 
переносчиков растворенных веществ SLC35, кото-
рые представляют собой ферменты, транспортиру-
ющие нуклеотидные сахара из цитозоля в просвет 

эндоплазматического ретикулума и/или аппарата 
Гольджи. В этих органеллах сахара-нуклеотиды 
используются гликозилтрансферазами для синтеза 
сахарных цепей гликопротеинов, гликолипидов и 
углеводных полимеров. SLC35A3 крупного рогато-
го скота является первым переносчиком нуклеоти-
дов и сахаров, который, как показано, играет роль в 
развитии осевого скелета, демонстрируя, что неко-
торые молекулярные механизмы, которые действу-
ют во время формирования позвонков и ребер, зави-
сят от модификации углеводов в аппарате Гольджи.

Сообщается о случаях CVM у абортированных, 
недоношенных, мертворожденных и новорожден-
ных телят. Пораженные телята имеют пониженный 
вес, деформированный позвоночник и сокращения 
сухожилий на ногах. С этим синдромом связано не-
сколько других пороков развития, включая пороки 
сердца [22].

RABGGTB – миссенс-мутация p.Tyr195Cys 
предложена как рецессивная потенциально леталь-
ная мутация.

RNF20 – нонсенс-мутация, стоп-кодон p.Lys693, 
предложена как рецессивная потенциально леталь-
ная мутация [23].

TTF1 – мутация с остановкой усиления 
(rs715966442; BTA11: 1,02,463,944 нуклеотидная 
позиция) в факторе прекращения транскрипции 
гена РНК-полимеразы I (TTF1) вызывает прерыва-
ние беременности у крупного рогатого скота гол-
штино-фризской породы (HF) [24].
Методология и методы исследования (Methods)

Для диагностики мутаций использовали тест-
системы, разработанные в лаборатории молеку-
лярных основ селекции отдела биотехнологии и 
молекулярной диагностики животных ФНЦ ВИЖ 
им. Л. К. Эрнста, а также с использованием данных 
базы OMIA.

Материалом для исследований послужили про-
бы биологического материала – кровь животных. 
Всего исследовано 698 дойных коров голштинской 
породы из популяции двух хозяйств Свердлов-
ской области, из них 500 голов, принадлежащих 
хозяйству 1, поголовье которого составляет более 
7500  голов крупного рогатого скота, в том числе 
3300 дойных коров. Хозяйство 2 имеет статус пле-
менного репродуктора и общее поголовье более 
800 голов крупного рогатого скота. 

Для постановки реакций использовали наборы 
реагентов Gene Pak PCR Core (ООО Лаборатория 
«Изоген», г. Москва).

Результаты (Results)
Анализ представленных в таблице данных пока-

зал, что в генотипах крупного рогатого скота иссле-
дуемого поголовья хозяйства 1 обнаружены носите-
ли 7 из 12 гаплотипов фертильности голштинского 
скота. Наибольшее количество животных являлись 
носителями гена GART (HH4) – 8 голов, частота но-
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сительства 1,891 %. Вторым по количеству носите-
лей является ген SMC2/HH3, который обнаружен у 
6 животных стада, частота встречаемости состави-
ла 1,412 %. Третьим по количеству носителей ока-
зался гаплотип SDE2/HH6, обнаруженный у 4 коров 
с частотой встречаемости 0,937 %. 

В ходе проведения исследований в стаде хо-
зяйства 1 не обнаружены такие гаплотипы, как 

FANCI/HH0, TFB1M/HH5, SLC35A3_CVM, RNF20 
и TTF1. Гаплотип RABGGTB выявлен только у 
одного животного, частота носительства состави-
ла 0,233  %. Остальные гаплотипы – APAF1/HH1, 
CENPU/HH7 и ITGB2/BLAD – встречались в вы-
борке с одинаковой частотой 0,701 %, что соответ-
ствует выявлению у 3 животных.

Таблица 1
Частота распространения гаплотипов фертильности голштинского крупного рогатого скота 

в популяциях племенных хозяйствах Свердловской области 
Ген/гаплотип

FA
N

C
I/

H
H

0

A
PA

F1
 H

H
1

SM
C

2/
H

H
3

G
A

R
T

/H
H

4

T
FB

1M
/H

H
5

SD
E

2/
H

H
6

C
E

N
PU

/H
H

7

IT
G

B
2/

B
L

A
D

SL
C

35
A

3/
C

V
M

(H
H

C
)

R
A

B
G

G
T

B

R
N

F2
0

T
T

F1

Хозяйство 1 (500 гол.)
Носители, гол. 0 3 6 8 0 4 3 3 0 1 0 0
Не носители, гол. 431 428 425 423 431 427 428 428 431 430 431 431
Частота носительства, % 0,000 0,701 1,412 1,891 0,000 0,937 0,701 0,701 0,000 0,233 0,000 0,000
Частота аллеля, % 0,000 0,003 0,007 0,009 0,000 0,005 0,003 0,003 0,000 0,001 0,000 0,000

Хозяйство 2 (198 гол.)
Носители, гол. 0 2 6 0 0 6 5 1 0 0 0 2
Не носители, гол. 153 151 147 153 153 147 148 152 153 153 153 151
Частота носительства, % 0,000 1,325 4,082 0,000 0,000 4,082 3,378 0,658 0,000 0,000 0,000 1,325
Частота аллеля, % 0,000 0,007 0,020 0,000 0,000 0,020 0,016 0,003 0,000 0,000 0,000 0,007

Все поголовье (698 гол.)
Носители, гол. 0 5 12 8 0 10 8 4 0 1 0 2
Не носители, гол. 584 579 572 576 584 574 576 580 584 583 584 582
Частота носительства, % 0,000 0,864 2,098 1,389 0,000 1,742 1,389 0,690 0,000 0,172 0,000 0,344
Частота аллеля, % 0,000 0,004 1,010 0,007 0,000 0,009 0,007 0,003 0,000 0,001 0,000 0,002

Table 1
Frequency of distribution of fertility haplotypes of Holstein cattle in populations 

of breeding farms of the Sverdlovsk region
Gene/haplotype

FA
N

C
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H
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H
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3/
C
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(H
H

C
)

R
A
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G
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R
N

F
20
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1

Farm 1 (500 heads)
Carriers, heads 0 3 6 8 0 4 3 3 0 1 0 0
Not carriers, heads 431 428 425 423 431 427 428 428 431 430 431 431
Carriage frequency, % 0.000 0.701 1.412 1.891 0.000 0.937 0.701 0.701 0.000 0.233 0.000 0.000
Allele frequency, % 0.000 0.003 0.007 0.009 0.000 0.005 0.003 0.003 0.000 0.001 0.000 0.000

Farm 2 (198 heads)
Carriers, heads 0 2 6 0 0 6 5 1 0 0 0 2
Not carriers, heads 153 151 147 153 153 147 148 152 153 153 153 151
Carriage frequency, % 0.000 1.325 4.082 0.000 0.000 4.082 3.378 0.658 0.000 0.000 0.000 1.325
Allele frequency, % 0.000 0.007 0.020 0.000 0.000 0.020 0.016 0.003 0.000 0.000 0.000 0.007

All livestock (698 heads)
Carriers, heads 0 5 12 8 0 10 8 4 0 1 0 2
Not carriers, heads 584 579 572 576 584 574 576 580 584 583 584 582
Carriage frequency, % 0.000 0.864 2.098 1.389 0.000 1.742 1.389 0.690 0.000 0.172 0.000 0.344
Allele frequency, % 0.000 0.004 1.010 0.007 0.000 0.009 0.007 0.003 0.000 0.001 0.000 0.002
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Результаты исследования встречаемости гапло-
типов фертильности крупного рогатого скота хо-
зяйства 2 выявили определенную аналогичность с 
исследованиями поголовья хозяйства 1. Так, сле-
дует отметить отсутствие таких гаплотипов фер-
тильности крупного рогатого скота, как FANCI/
(HH0), GART/HH4, TFB1M/HH5, SLC35A3_CVM, 
RABGGTB и RNF20. Среди исследуемого поголо-
вья хозяйства 2 выявлены носители только 6 гапло-
типов фертильности, в то время как при анализе ге-
нотипов поголовья хозяйства 1 определено 7 таких 
гаплотипов.

Среди трех наиболее встречающихся гаплоти-
пов фертильности крупного рогатого скота можно 
выделить SMC2/HH3 и SDE2/HH6, которые встре-
чаются с одинаковой частотой – 4,082 %, по каждо-
му из них выявлено носительство у 6 голов коров в 
выборке. Третьим по количеству выделенных носи-
телей является гаплотип CENPU/HH7, он обнару-
жен в генотипе 5 животных, частота носительства 

гаплотипа составляет 3,378 %. Гаплотипы фертиль-
ности APAF1/HH1, ITGB2/BLAD и TTF1 выявлены 
только у одного или двух животных, частота носи-
тельства составляет 0,658–1,325 %, а частота алле-
ля – соответственно 0,003–0,007 %.

При сравнительной оценке частоты определе-
ния случаев носительства гаплотипов фертильно-
сти крупного рогатого скота установлено, что в ана-
лизируемом стаде хозяйства 1 выявлено 28 носите-
лей этих генов, что составляет 6,49 %. По хозяйству 
2 выявлено 22 носителя гаплотипов фертильности, 
что, в свою очередь, составляет 14,38  %, что 2,2 
раза выше аналогичного показателя хозяйства 1. 

Рассматривая суммарно данные по носитель-
ству гаплотипов фертильности обоих хозяйств, 
можно распределить гаплотипы фертильности по 
встречаемости в общем поголовье (698 гол.) на 3 
группы: до 5 носителей, 5–9 носителей, 10 носите-
лей и более (рис. 1). 

Рис. 1. Количество носителей гаплотипов фертильности, голов
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Таким образом, наибольшее количество носи-
телей выявлено по гаплотипам SDE2/HH6 и SMC2/
HH3, их носителями являлось 10 и 12 коров с часто-
той носительства 1,742 и 2,098  % соответственно 
(рис. 1). Ко второй группе по количеству выявлен-
ных носителей отнесены гаплотипы APAF1/HH1 – 
5 голов, GART/HH4 и CENPU/HH7 – по 8. Следует 
отметить, что гаплотип GART/HH4 является специ-
фичным для стада хозяйства 1, среди животных хо-
зяйства 2 ни одного носителя не обнаружено. Наи-
менее встречаемыми оказались гаплотипы ITGB2/
BLAD, RABGGTB и TTF1: частота их носительства 
составила 0,690, 0,172 и 0,344 %, что соответствует 
4; 1 и 3 головам крупного рогатого скота.
Обсуждение и выводы (Discussion and Conclusion)

Было проведено исследование частоты носи-
тельства 12 гаплотипов фертильности голштинско-
го скота HH0 (FANCI), НН1 (APAF1), НН3 (SMC2), 
НН4 (GART), HH5 (TFB1M), НН6 (SDE2), НН7 
(CENPU), HHB (ITGB2, BLAD), HHC (SLC35A3, 
CVM), RABGGTB, RNF20. 

В ходе исследований установлено, что некото-
рые генетические мутации, ассоциированные с на-
следственными заболеваниями, не встречаются в 
стадах хозяйства 1 и хозяйства 2, такие как FAN-
CI (HH0), TFB1M (НН5), SLC35A3 (CVM, HHC), 
RNF20. Следует отметить, что в хозяйстве 1 отсут-
ствует гаплотип TTF1, а в хозяйстве 2 не обнаруже-
ны носители таких гаплотипов, как GART (НН4) и 
RABGGTB. 

В популяции хозяйства 1 наибольшее количе-
ство животных являлись носителями гаплотипов 
фертильности HH4 и HH3 с частотой носительства 
1,891 и 1,412 % соответственно, в хозяйстве 2 вы-
явлено наибольшее количество гаплотипов HH3 и 
HH6 с частотой носительства 4,082 %, что является 
достаточно высоким показателем.

Следует отметить высокий процент выявленных 
носителей летальных рецессивных мутаций среди 
животных стада хозяйства 2 – 14,38 %, в то время 
как по анализируемому поголовью хозяйства 1 он 
составил 6,49 %. 
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