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Резюме. В современных популяциях голштинского и голштинизированного скота наблюдается 
тенденция к снижению генетического разнообразия и закономерному распространению летальных 
гаплотипов. Наибольший интерес представляют летальные мутации CVM, BLAD и брахиспиналь-
ный синдром, вызывающие значительные экономические потери, связанные с нарушением репро-
дуктивной системы коров, а также с эмбриональной и постэмбриональной смертностью. CVM-
синдром проявляется множественными аномалиями и уродствами скелета абортировавших плодов 
и новорождённых телят. BLAD- мутация приводит к нарушению иммунного ответа организма на 
инфекционные агенты и, в большинстве случаев, заканчивается летальным исходом в первые ме-
сяцы жизни телёнка. Брахиспинальный синдром проявляется значительным снижением живой 
массы, сколиозом и укорочением позвоночника и приводит к абортам и мертворождениям.  
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Abstract. In modern populations of the Holstein cattle, there is a tendency towards a decrease in genetic 
diversity and a natural distribution of lethal haplotypes. Lethal mutations CVM, BLAD and brachispinal 
syndrome, causing significant economic losses associated with impaired reproductive system of cows and 
embryonic and postembryonic mortality are of the greatest interest. CVM syndrome is manifested by mul-
tiple anomalies and deformities of the skeleton of aborted fetuses and newborn calves. BLAD-mutation 
leads to disruption of the body's immune response to infectious agents and, in most cases, is fatal in the 
first months of the calf's life. Brachispinal syndrome manifests itself as a significant decrease in body 
weight, scoliosis and shortening of the spine, and leads to abortion and stillbirth. 
Keywords: cattle, Holstein breed, lethal haplotype, CVM, BLAD, brachyspina. 

 
Введение. 
В современном молочном животноводстве были достигнуты значительные результаты в 

повышении генетического потенциала продуктивности животных, что стало следствием активного 
использования как биотехнологий репродукции, так и разработки мирового породного генофонда 
крупного рогатого скота (Арнаутовский И.Д. и др., 2017; Трухачев В.И. и др., 2018; Усова Т.П. и 
др., 2017; Lai FY et al., 2017). Однако проведение одностороннего отбора, учитывающего исключи-
тельно высокую продуктивность, привело к снижению фертильности крупного рогатого скота мо-
лочного направления.  
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Так, например, в Российской Федерации, согласно литературным данным, успешное 
наступление стельности после первого осеменения у коров молочного направления составляет 40-
50 % (Баранова А.А. и др., 2021; Гетманцева Л.В. и др., 2020; Зиновьева Н.А., 2016; Курак О.П. и 
др., 2015).  

До настоящего времени в научной литературе низкую воспроизводственную способность 
коров связывали с влиянием инфекционных и не инфекционных заболеваний, с послеродовыми 
поражениями органов размножения, а также с недостатком питательных веществ, витаминов и 
энергии вследствие неоптимальных рационов кормления в сельскохозяйственных предприятиях 
(Ширяев Г.В., 2017; Ковалюк Н.В. и др., 2018; Шайдуллин Р.Р. и др., 2015). Современные исследо-
вания позволяют говорить о том, что по меньшей мере половина случаев снижения фертильности у 
молочного скота обусловлена генетическими факторами (Лиходеевская О.Е. и др., 2021; Модоров М.В. и 
др., 2021; Филипенкова Г.В. и др., 2017; Ma L et al.,2018). 

Считается, что интенсивный рост уровня продуктивности связан с активным внедрением в 
скотоводство метода искусственного осеменения. Эта практика позволяет использовать генетиче-
ский материал, отобранный от выдающихся производителей со всего мира (Иванов В.А. и др., 
2017; Мачульская Е.В. и др., 2016; Михайлова М.Е., и др., 2018). Однако именно здесь кроется 
проблема: среди наилучших быков-производителей, от которых могут быть получены десятки ты-
сяч потомков, встречаются носители летальных генов, тем самым происходит накопление и увели-
чение в генофонде рецессивных мутантных аллелей, вызывающих различные наследственные за-
болевания, снижающие фертильность крупного рогатого скота (Арнаутовский И.Д. и др.,2017; Ба-
ранова А.А. и др., 2021; Шаталина О.С., 2018; Suk EK et al., 2017)  

В настоящее время во всём мире преобладающей породой молочного направления продук-
тивности является голштинская. В Российской Федерации более 65 % от всего поголовья молочно-
го скота приходится именно на эту породу животных (Баранова А.А. и др., 2021; Ганджа А.И. и 
др., 2016; Avanus K and Altınel A, 2017; Cole JB et al., 2016; Cole JB et al.,   2018). 

У голштинского и голштинизированного скота имеются гаплотипы, оказывающие значи-
тельное негативное влияние на экономическую эффективность, вызывая снижение воспроизвод-
ственной способности у коров, а также способствующие эмбриональной и ранней постэмбриональ-
ной смертности (Зиновьева Н.А., 2016; Иванов В.А. и др., 2017; Шукюрова Е.Б. и Лукашина А.А., 2015; 
Яковлев А.Ф., 2019).  

Гаплотип – это последовательность нуклеотидов, расположенная в одной хромосоме и пе-
редаваемая от родителей к детям как одно целое. Внутри гаплотипа могут происходить мутации, в 
том числе с заменой нуклеотидов, встраиванием новых участков, удвоением или выпадением 
фрагментов хромосом, возможны дупликации CNV (Арнаутовский И.Д. и др., 2017; Гетманцева, Л.В. и 
др.,  2020; Лазарева А.Д. и др., 2019), в результате чего формируется новый гаплотип. Только одна 
копия гаплотипа наследуется от одного родителя, соответственно для проявления негативного вли-
яния гаплотипа потомку нужно получить две одинаковые копии участка ДНК от обоих родителей. 
Негативное влияние гаплотипа может проявляться как летальными исходами на различных этапах 
внутриутробного развития, что ведёт к абортам на разных сроках, так и мёртворождениями, и 
смертностью телят в течение первых дней жизни (Пантюх К.С. и др., 2019; Akyuz B et al., 2015; 
Liaw RB et al., 2017; Pausch H et al., 2015).  

Необходимо отметить, что влияние естественного отбора на формирование новых гаплоти-
пов слабо выражено, гораздо большее значение имеет генетический дрейф и интенсивное исполь-
зование искусственного осеменения в популяциях крупного рогатого скота. В следствие этого 
большинство генов и гаплотипов у современных пород берут свое начало от малого числа так 
называемых животных-основателей. За последние десятилетия генофонд в популяциях скота стал 
ещё более ограниченным из-за активного использования небольшого количества лучших произво-
дителей, искусственного осеменения, а также интенсивной односторонней селекции, направленной 
исключительно на повышение молочной продуктивности (Avanus K and Altınel A, 2017; Avanus K 
and Altınel A, 2016; Liaw RB et al.,  2015; Zhang Y et al., 2020). 
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Всё это привело к тому, что на настоящий момент до 50 % всего генофонда в популяциях 
современного молочного скота основано на 10-20 предках, что ведёт к закономерному увеличению 
гомозиготности и проявлению рецессивных генетических аномалий (Мачульская Е.В. и др., 2016; 
Позовникова М.В. и др., 2018; Boichard D et al., 2016; Chun HC et al.,   2020). 

Согласно Коллегии Евразийской экономической комиссии, рекомендовано исследовать 14 гаплоти-
пов голштинского и голштинизированного скота, в настоящее время наибольший интерес пред-
ставляют летальные мутации CVM, BLAD и брахиспинальный синдром, вызывающие серьёзные 
экономические потери (Зиновьева Н.А., 2016; Schutz E et al., 2016; Segelke DH et al., 2016; Utami M, 
2015). 

CVM-синдром. 
CVM-синдром (комплексный порок позвоночника) – генетическое заболевание, которое 

впервые было выявлено в популяции голштинской породы крупного рогатого скота (Дания, 2000 г.). Ис-
следователями обнаружено, что носителем являлся основоположник американской голштинской 
породы бык Пенстейт Айвенго Стар (US1441440), генетический материал которого стал причиной 
распространения CVM по всему миру (Лиходеевская О.Е. и др., 2021; Cole JB et al., 2016; Cole JB et 
al., 2018; Li Y et al., 2016). Согласно литературным источникам среди потомков Айвенго Стар было 
обнаружено 72 быка с гетерозиготным геном CVM. В настоящее время частота встречаемости дан-
ного генетического заболевания в разных популяциях голштинского скота – от 1 % до 23 %. В Рос-
сии доля скрытых носителей CVM среди быков производителей составляет 3,7 % (Зиновьева Н.А. 
и др., 2015; Курак О.П. и др., 2015). Подобное значение говорит о том, что в среднем каждый 27 бык является 
скрытым носителем летального гаплотипа CVM (Лазарева А.Д. и др., 2019; Марзанова С.Н. и др., 
2015). Причиной этой наследственной аномалии является аутосомная рецессивная мутация 
SLC35A3-гена (замена G→T в позиции 559 четвёртого экзона), способствующая значительному 
его отклонению от нормального процесса развития с проявлением множества аномалий. Все гены, 
действующие на несколько фенотипических признаков (т. е. плейотропно), и гомозиготные по 
SLC35A3 генотипу не жизнеспособны. Ген SLC35A3 кодирует белок, участвующий в транспорти-
ровании нуклеотидных сахаров в органеллы, где происходит синтез углеводных компонентов гли-
копротеинов, гликолипидов и углеводородных полимеров. В литературе представлены исследова-
ния, согласно которым у животных с дефектами в таких генах имеются множественные пороки и 
повреждения во время эмбрионального развития (Гетманцева, Л.В. и др., 2020; Михайлова М.Е. и 
др., 2018; Hemati B et al.,  2015; Kipp S et al., 2015). 

Клинически синдром комплексного порока позвоночника проявляется множественными 
аномалиями и уродствами скелета абортировавших плодов и новорождённых телят. В заднешей-
ном и переднегрудном отделах у животных могут наблюдаться неправильное развитие позвоноч-
ных дисков, деформация и сращивание или, наоборот, отсутствие позвонков, рёбер; также могут 
встречаться расщепление позвоночного столба, сколиоз и кифоз. У поражённых животных также 
наблюдается низкая живая масса, атрофия мышц на передних и задних конечностях, поражение 
конъюнктивы глаз. Кроме того, могут быть обнаружены поражения внутренних органов – пороки 
сердечно-сосудистой системы, в том числе дефект интравентрикулярной перегородки сердца, ги-
пертрофия правого желудочка, правосторонняя позиция дуги аорты, смещение лёгочной артерии; 
возможно поражение лёгочной системы – ателектаз лёгких, слабость дыхательных движений (Ми-
хайлова МЕ и др., 2016; Романенкова О.В. и др., 2016; Терлецкий В.П. и др.,  2016; Шарафутдинов Г.С. и др., 
2020).  

BLAD-мутация. 
BLAD (дефицит лейкоцитарной адгезии, врождённый иммунодефицит). Первоначальным 

носителем данной генетической аномалии являлся бык шведского разведения Осборндайл Айвенго 
1189870, которого считали выдающимся производителем с большим количеством потомков среди 
чёрно-пёстрых и красно-пёстрых пород крупного рогатого скота по всему миру (Иванов В.А. и др., 
2017; Мачульская Е.В. и др., 2016).  
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BLAD – это аутосомное рецессивное непатогенное заболевание, проявляющееся только у 
гомозиготных животных и обусловленное мутацией в гене ITGB2. Данная аномалия приводит к 
нарушению основных функций лейкоцитов, нейтрофилы теряют способность мигрировать через 
эпителий капилляров и субэпителиальные мембраны. Происходят изменения и в сывороточных 
белках, проявляющиеся гипоальбуминемией и гиперглобулинемией. У животных регистрируется 
острая нейтрофилия. В целом картина крови у животных с BLAD по лейкоцитарному составу 
напоминает лейкоз (Шаталина О.С., 2018; Шендакова Т.А. и др.,  2017; Rosen B et al., 2018; Segelke DH et 
al., 2016). 

Мутация приводит к нарушению иммунного ответа организма на инфекционные агенты и, 
в большинстве случаев, заканчивается летальным исходом в первые месяцы жизни телёнка. 

У гомозиготных животных клиническая картина BLAD может быть разнообразной, но ча-
ще всего преобладают нарушения со стороны дыхательной и пищеварительной систем, и в боль-
шинстве случаев телёнок погибает от бронхопневмоний и диспепсий бактериальной этиологии 
(Позовникова М.В. и др., 2018; Шукюрова Е.Б. и Лукашина А.А., 2015; Lai FY et al., 2017; Pausch H 
et al., 2015).  

Брахиспинальный синдром. 
Синдром брахиспина (Bovine Brachyspina Syndrome, BS) – генетическое заболевание, кото-

рое было впервые задокументировано в Дании в 2006 году. Родоначальником мутации считается 
бык-производитель Sweet Haven Tradition US1682485, генетический материал которого разошёлся 
по всему миру (Лиходеевская О.Е. и др., 2021; Ma L et al., 2018; Sanchez-Molano E et al., 2016). 

В России распространённость данной генетической аномалии в популяции голштинского и 
голштинизированного скота достигает 10 %. Брахиспинальный синдром – рецессивное летальное 
генетическое заболевание, вызванное делецией фрагмента размером 3,3 тыс. п. н. в гене FANCI на 
хромосоме 21 у крупного рогатого скота, что приводит, в большинстве случаев, к абортам и мёрт-
ворождениям (Позовникова М.В. и др., 2018; Akyuz B et al., 2015).  

В научной литературе описаны различные клинические проявления брахиспинального син-
дрома у мёртворождённых телят. У таких животных наблюдается значительное снижение живой 
массы, укорочение позвоночника, выраженный сколиоз, дезорганизация и пороки развития почти 
всех позвонков. Передние и задние конечности таких животных чрезмерно длинные и тонкие, 
наблюдается брахигнатизм (нижний прикус) и нарушение развития внутренних органов, в том 
числе врождённый ателектаз легких, гипертрофия стенок и дилатация полостей сердца, смещение 
аорты, дисплазия почек и половых желез (Avanus K and Altınel A., 2016; Liaw RB et al., 2017; Suk EK et al., 
2017; Utami M., 2015).   

В целом брахиспинальный синдром по клиническим проявлениям схож с комплексным по-
роком позвоночника и вызывает снижение плодовитости стада с последующими экономическими 
потерями (Баранова А.А. и др., 2021; Гетманцева, Л.В. и др., 2020; Зиновьева Н.А., 2016). 

 
Выводы. 
В современных популяциях голштинского и голштинизированного скота наблюдается тен-

денция к снижению генетического разнообразия вследствие активного использования небольшого 
количества лучших производителей, искусственного осеменения, а также инбридинга и интенсив-
ной односторонней селекции, направленной исключительно на повышение молочной продуктив-
ности. Как следствие происходит незаметное увеличение и накопление числа гомозиготности в 
популяциях, а вместе с тем возрастает и выраженность рецессивных генетических аномалий. 
Наследственные заболевания у крупного рогатого скота голштинской породы вызывают значи-
тельные экономические потери, связанные с нарушением репродуктивной системы коров, а также 
с перинатальными и постнатальными потерями. 

Для того, чтобы контролировать распространение генетических аномалий в популяциях 
скота молочного направления, а также для поиска и исключения из разведения животных, являю-
щихся скрытыми носителями летальных генов, необходимо проводить своевременную ДНК-
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диагностику. Именно генетический анализ позволит контролировать и управлять рисками, вызван-
ными значительным распространением наследственных аномалий в популяциях голштинских и 
голштинизированных пород крупного рогатого скота. 
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