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GIRIS

Siit sigint yetistiriciliginde genetik degeri yiiksek olan bogalarin
yetistiricilikte yaygin kullanilmalari, resesif kalitsal hastaliklarin kisa siirede
tim diinyaya yayilmasina yol a¢mustir (Aksel ve ark., 2021). Genetik
bozukluklar, DNA’da kodlanan kalitsal bilgilerdeki degisikliklerden
kaynaklanir ve organizmalarin refahi1 ve canliligi lizerinde potansiyel olarak
zararl etkilere yol agar (Gozdek ve ark., 2024).

Kalitsal bozukluklar tiim evcil hayvan tiirlerini etkiler. Bunlar kalitsal
olarak olusan fiziksel veya islevsel anomalilerdir. Saglik ve iiretkenlik {izerinde
olumsuz bir etkiye sahiptirler. Bu bozukluklar1 ortadan kaldirmak ve giftlik
hayvanlarinin genetik sagligini kontrol etmek yetistiricilerin ve veterinerlerin
onemli bir gorevidir. Bir kusurun molekiiler temelini bilmek, heterozigot
tastyicilarin dogrudan dogumdan sonra veya hatta embriyolarda gen diizeyinde
tespiti miimkiindiir. Benzer sekilde, sitogenetik anomalilerin tasiyicilarinin
tespiti, bunlarin {ireme disinda birakilmasini ve dolayisiyla popiilasyonda
genetik sagligin korunmasini saglar (Citek ve ark., 2006).

Kalitsal hastaliklarin sebep olduklar1 fizyolojik ve morfolojik
bozukluklar, hayvanlarda verim kaybina neden olmakta ve jenerasyonlar arasi
gegitlerde verimi etkileyen kalitsal hastaliklarin 6nemli ekonomik kayiplara
neden oldugu bildirilmektedir (Arthur ve ark., 2001).

Modern sigir yetistiriciligi, genetik degeri yiiksek elit bogalardan elde
edilen uluslararasi sperma ticaretine dayali programlar1 giderek daha fazla
icermektedir. Suni tohumlama ve embriyo transferi de dahil olmak {izere
gelismis 1slah teknolojilerinin yaygin kullanimiyla, bireysel bogalar birgok
iilkede binlerce yavru iiretebilir (Agerholm, 2007). Bireysel bogalarin bu kadar
yaygin kullanimmin istenmeyen genlerin bir itk iginde yayilmasina neden
olabilecegi aciktir (Semen ve ark., 2024).

Suni tohumlama metodu birim hayvandan alinan verimi artirirken, ik
icindeki genetik akrabaligin da artmasina neden olmustur. Artan akrabalik ise
kalitsal hastaliklarin tiim popiilasyona yayilmasina aracilik etmistir. Sigirlarda
belirlenen kalitsal hastaliklarin %87’si gekinik kalitim sekli géstermekte ve bu
kalitsal hastaliklarin bircogu rka 6zgiidiir. Bu nedenle, kalitsal hastaliklara
sebep olan mutant allellerin popiilasyondan temizlenmesi ancak tagiyici
bireylerin belirlenerek siiriiden ayiklanmasiyla saglanabilir. Ekonomik
nedenlerden dolayi bir siiriiniin tiim bireylerinin kalitsal hastaliklar yoniinden
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taranmasi zordur. Ancak, 6zellikle suni tohumlama ve embriyo nakli amaciyla
kullanilan damizlik adaylarmin wka 06zgli kalitsal hastaliklar tasiyip,
tagimadiklarinin kesin olarak belirlenmesi ile kalitsal hastaliklar kontrol altina
alinabilir (Akyiiz ve Arslan, 2009).

Bu calismanin amaci siit sigirlarinda goriilen bazi kalitsal kusurlar
degerlendirmektir. Ayrica, Tiirkiye’ye ithal edilen spermalarda istenmeyen
kalitsal kusurlarda incelenmistir.

KALITSAL KUSURLAR

Sig1r yetistiriciligi, dogal ve ekonomik kosullara bagli olarak siit veya et
verimliligine sahip olan hayvanciligin en 6nemli dallarindan biridir. Sigirin
ulusal ekonomide kullanilmasindan bu yana, siit ve et verimliliginin
artirllmasinda biiyiik degisiklikler olmustur ve glinlimiizde siit irklarinin segkin
hayvanlan yilda 15.000 kg’dan fazla siit verebilmekte ve et sigirlarmin en iyi
hayvan temsilcilerinin ise kazanglan giinde 1500 g’dan fazla olmaktadir. Bu
gostergelerin biiyiimesinde en iyi yerli ve yabanci sigir irklarinin genetik
potansiyelini kullanmay1 amaglayan biiyiik bir 1slah ¢alismasi 6énemli bir rol
oynamistir (Konovalova ve ark., 2020)

Hastaliklarin ~ incelenmesi  molekiiler =~ DNA  teknolojisi  ile
saglanmaktadir. Genetik hastaliklarin incelenmesinde en Onemli nokta
mutasyonun genin neresinde gergeklestigi ve hangi ebeveyn tarafindan
tagindigidir. Sigirlarda 6nemli kalitsal kusurlar; letal ve yar letal olarak
siniflandirilirlar. Letal genler; Dogumdan hemen once veya hemen sonra,
hayatin ileri sathalarinda veya belli bir sarta bagli olarak oldiiriicii
olabilmektedir. Letal genler dominant, resesif ve cinsiyete bagli olarak da
smiflandirilabilirler. Dominant letallerin tesirleri hemen goriilmesi nedeniyle
stiriden cabucak ayiklanmaktadirlar. Ancak resesif tesirli letal faktdrlerin
heterozigot halde varliklar1 belirlenemez. Bu nedenle sigir yetistiriciliginde
onemli olan bu genler, iireme hiz1 yavas olan tiirlerde higbir zaman
ayiklanamazlar. Yar1 letal genler, bu genler istenmeyen karakterlerin
olugmasina neden olur, 6lim meydana getirmezler. Ancak yasama kabiliyeti
iizerine etki yaparak onlarim hem yasama ve hem de verim kabiliyetlerini kotii
yonde etkilerler. Hayvanlarda goriilen anormalliklerin ¢ogu resesif
karakterdedir. Sigirlarda canlilig1 azaltan veya biiyiik anormalliklere sebep olan

genleri muhteva ettigi bilinen 40°1n {izerinde lokus bulunmaktadir. Bu genlerin
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¢ogu ozellikle gebeligin erken donemlerinde fotal 6liimlere sebep olarak hem
erkek ve hem de disilerde fertiliteyi azaltmaktadir. Sonraki dénemlerde bu
genlerin mevcudiyetini gostermek ¢ok zordur. Fertilitenin azalmasina gevresel
birgok faktéor neden olmaktadir, bu yiizden yalnizca genlerin etkisinin
belirlenmesi hi¢ de kolay degildir (Tiizemen ve Bilgici, 2018).

SUT SIGIRLARINDA KALITSAL KUSURLAR

Giiniimiizde, etkilenen veya belirli bir bozuklugun tasiyicist olan
hayvanlarin tanimlanmasi hala soyagaci analizi veya gorsel degerlendirme
(mikro ve makroskobik gbzlem) gibi geleneksel yontemlere dayanmaktadir.
Kusurlu geni nesiller boyunca aktarabilecek hayvanlarin tespiti, normal
bireylere fenotipik benzerlik nedeniyle sorunlu olmasina ragmen ¢ok
onemlidir. Oftalmik, sinir, dermal, kas, iskelet ve kan gibi etkilenen dokular
nedeniyle fenotip araligi genistir. Kusurlu allellerin bir kismi belirli irklara ve
digerleri ise sigirlarin iiretim tiiriine (et veya siit) 6zel olarak atfedilebilir. Bu
alellerin neden oldugu bozukluklar ¢ogunlukla otozomal resesif sekilde kalitilir
ve genellikle homozigot hayvanlar icin OSldiiriictidiir. Bir boganm farkl
bozukluklardan sorumlu iki ayri etkilenen gen tasimasi ihtimali olabilir.
Bununla birlikte, yetistiriciler, karli 6zellikleri (gelismis kaslilik, yiiksek siit
iiretimi, artan siit proteini ve yag igerigi) nedeniyle, durumlarin1 bilmeden
kusurlu bireyleri ¢ogaltabilirler (Cieptoch ve ark., 2017).

Sigir irklarinda toplamda 2020 yili itibari ile 543 adet kalitsal hastalik
tanimlanmugtir. Bunlardan 249 tanesi Mendel kalitim1 gosterir ve 160 tanesinde
mutasyonun hangi gen iizerinde bulundugu bilinir. Tiirkiye’de yetistirilen yerli
sigir irklarinda heniiz kalitsal oldugu bilinen veya bu wrklara 6zgii kalitsal
hastalik tanimlanmamistir (Bilgen, 2021).

Gholap ve ark. (2014) tarafindan genetik hastaliklar siit ve besi
sigirlarindaki iskelet, merkezi sinir sistemi, kan, deri, kas fonksiyonlar
bozukluklar1 ve oftalmik dokular gibi bdlgelerde goriilme sikliklarina gore
siiflandirilmistir. Bu genetik hastaliklarin tanimi, hastaligin altinda yatan
genetik neden (DNA mutasyonu) ve klinik semptomlar1 ayrintili olarak Tablo
1°de verilmistir (Gholap ve ark., 2014).
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Tablo 1. Siit ve besi si@irlarindaki bazi genetik hastaliklar (Gholap ve ark., 2014).

Ozel Doku Siitcii Sigirlar Etci Sigirlar
Iskelet a) Kondrodisplazi a) Osteopetrozis
b) Kompleks Vertebral b) Araknomelia
Malformasyon (CVM) ¢) Artrogripozis
c) Osteogenezis Imperfekta | Multipleks
d) Osteopetrozis d) Dogustan
e) Sindaktilizm Kontraktiirel
e) Araknodaktili
f) Sindaktilizm
Merkezi sinir a) Weaver Sendromu a) Idiyopatik Epilepsi
sistemi b) Spinal Dismiyelinasyon b) No6ronal Seroid
¢) Spinal Muskiiler Atrofi Lipofusinozis
¢) Hidrosefali
d) Spastik Parezi
Kan a) BLAD Nil
b) Kalitsal Cinko Eksikligi
c) Sitriilinemi
Deri a) Epitelyogenez Imperfecta | Hipotrikozis
b) X'e Bagli Anhidrotik
Ektodermal Displazi
Kas fonksiyonlar1 | Nil a) Dogustan
bozukluklari Psddomiyotoni
b) Egri Kuyruk
Sendromu
Oftalmik a) Anaftalmos ve a) Anaftalmos ve
Mikroftalmos Mikroftalmos
b) Dogustan Katarakt b) Dogustan Katarakt
¢) Optik Sinir Kolobomlar1 | ¢) Optik Sinir
Kolobomlari

Ozellikle siitcii sigirlarda goriilen bazi genetik kusurlar hakkinda asagida
kisa bilgiler verilmistir.

2.1. Kompleks Vertebral Malformasyon (Complex Vertebral

Malformation-CVM)

CVM, anormal buzagilarla sonuglanan genetik bir hastaliktir. Resesif bir
kalitim gosterir. Bu nedenle, buzagilarin etkilenmesi i¢in hem anne hem de
babanin CVM geninin tasiyicisi olmasi gerekir. Ayrica, her iki ebeveyn de

etkilense bile buzagilarin yalnizca dortte birinin anormal olacagi anlamina
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gelir. Hastalik simdiye kadar yalnizca Holstein sigirlarinda bildirilmistir, bagka
hicbir rkin etkilendigi gosterilmemistir. Tastyict olarak tanimlanan bogalar
arasinda T Klassy, KOL Nixon, T Burma, Etazon Lord Lily ve Carlin-M
Ivanhoe Bell bulunur (NADIS, 2024).

CVM’nin en biiyiik etkileri omurga kemikleri (omurlar) tizerindedir.
Boyun ve/veya gogiis, kotii bigimlenmis veya kaynasmig omurlar nedeniyle
kisalir. Deformasyon genellikle egri bir omurgaya yol acar. Diger klinik
belirtiler arasinda anormal kaburgalar, biiziismiis karpal eklemler ve biiziismiis
ve donmiis ayak bilekleri bulunur. Ana kan damarlarmin yanlis yerde olmasi
gibi kalp kusurlar1 vakalarin yaklasik %50’sinde goriiliir. Cogu buzagi erken ya
da 6lii dogar. Bazilari dogumdan sag kurtulur ama c¢ok kisa bir siire sonra oliir
(NADIS, 2024).

2.2. Sigir Lokosit Baglanma Eksikligi (Bovine Leukocyte

Adhesion Deficiency-BLAD)

Sigir Lokosit Baglanma Eksikligi (BLAD), Holstein sigirlarinda gériilen
Olimciil, otozomal, resesif ve kalitsal bir hastaliktir. Bu hastalik, sigir 16kosit
adezyon glikoprotein alt birimi CD18’i kodlayan gendeki bir nokta mutasyonu
sonucu ortaya ¢ikar. Tekrarlayan mukozal enfeksiyonlar ve cogunlukla nétrofil
16kositlerin kalici olarak artmasi disinda, BLAD de spesifik bir klinik semptom
yoktur (Akyiiz ve Ertugrul, 2006a).

Bu kalitsal kusur, Holstaynlarda CD11/CD18 kompleksinin CD18 alt
iinitesini kodlayan genin, 383. niikleotidinde “guanin—adenin” degisikligine
neden olan bir nokta mutasyonu sonucu olusur. Bu degisiklik CD18’i olusturan
amino asit sirasinin 128. amino asit olan aspartik asit yerine glisin gelmesine
neden olur. Mutant allel D128G, normal allel ise CD18 olarak gosterilir (Kehrli
ve ark., 1992). Heterozigot hayvanlar BLAD’nin herhangi bir klinik belirtisini
gostermezler. Ancak bu hayvanlar BLAD alelini yavrularmm %50°’sine
gecirirler. Bu gergeklik tasiyici hayvanlart {ireme siiriilerinden ¢ikarmayi
zorunlu hale getirir. Diinya genelindeki Holstein hayvanlarmin yaklasik
%5,8’inin BLAD aleli i¢in heterozigot olduguna inanildig1 bildirilmistir
(Healy, 1992; Kriegesmann ve ark., 1997).
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2.3. Sigir Kalitsal Cinko Eksikligi (Bovine Hereditary Zinc

Deficiency-BHZD)

Bu kalitsal kusur, kalitsal parakeratoz, Adema hastalig1 veya 6liimciil
A461 olarak da bilinir. Gastrointestinal sistemden yetersiz miktarda ¢inko
emilimine neden olan ve bir dizi klinik anormallige yol agan otozomal resesif
bir hastaliktir. Etkilenen Holstein buzagilar1 klinik semptomlar olmadan
dogarlar. Klinik anormallikler dort ila sekiz haftalikken ortaya ¢ikar. Bunlara,
deskuamasyon ve kabuklanma ile iliskili epidermis kayb1 dahildir. Baslangicta
bu lezyonlar ozellikle agiz cevresinde, periokiiler ve aurikiiler bolgede
bulunabilir (Machen ve ark., 1996).

Etkilenen buzagilar dogumda normaldir ve yasamlarimin ilk haftalarinda
normal sekilde biiyiirler. ilk semptomlar dort ila alt: haftalik bir yasta aniden
ortaya ¢ikar. Bazi vakalarda ise semptomlar yaklagik on iki haftada ortaya
cikabilir ve hastalik genel depresyonla baglar. Buna genellikle tiikiiriik ve ishal
eslik eder ve killar sert ve kuru hale gelir. Tiim viicutta pullu bir dokiintii olusur.
Birkag giin sonra (bazen bir haftadan uzun bir siire sonra) buzagi sert bir sekilde
hareket etmeye baslar. Karpal ve tarsal bolgelerin derisi gergin ve agrilidir. Bu
simetrik bolgelerdeki killar, cildin birincil aseptik eksiidatif iltthab1 nedeniyle
kegelesir. Bu cilt reaksiyonu koltuk alt1 ve kasikta da goriiliir (Kroneman ve
ark., 2010).

2.4. Spinal Muskiiler Atrofi (Spinal Muscular Atrophy-

BSMA)

Spinal muskiiler atrofi (SMA), Oncelikle omuriligin ventral
boynuzlaridaki motor noronlar etkileyen bir hastaliktir. Tkincil olarak, ilgili
kaslarda denervasyon atrofisi gelisir. Baslica klinik semptomlar, belirgin
normal duyusal yapiya sahip yatar pozisyondur. Hastalik ilerleyicidir. SMA ilk
olarak sigirlarda 1988 yilinda Hansen ve ark. (1988) tarafindan Danimarka
Kirmizisi buzagilarinda tanimlanmistir. Yeni dogan Esmer buzagilarda siklikla
goriilen spinal muskiiler atrofi, alt motor néron bozukluklarinin klinik ve
patolojik 6zelliklerini tagiyan bir hastaliktir. Etkilenen hayvanlarda apendikiiler
kas zay1flig1 ve atrofisi goriilmiis ve hizla kuadriparetik hale gelerek birkag giin
icinde 6liim gergeklesmektedir. Purulent bronko-pnémoni sik goériilen bir diger
komplikasyondur (El-Hamidi ve ark., 1989). Spinal muskiiler atrofi, spinal
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motor ndronlarin ilerleyici kaybiyla karakterize yikict bir ndromiiskiiler
hastaliktir. Spontan sigir ve kedi SMA modellerinin altinda yatan genlerdeki
mutasyonlar yakin zamanda tanimlanmig ve bu bozukluklarin klinik ve
patolojik 6zellikleri, insan SMA formlarina benzemektedir (Parkinson ve ark.,
2008).

2.5. Kondrodisplazi (Chondrodysplasia)

Bulldog Ciiceligi (Bulldog Buzagi Sendromu veya Dogustan Sigir
Kondrodisplazisi olarak da bilinir) sigirlarda 6lii dogan, sekilsiz buzagilarla
sonuclanan ciddi bir gelisimsel bozukluktur. Bozukluk, kikirdak gelisimini
etkileyen ACAN genindeki ¢ekinik bir mutasyondan kaynaklanir. Bozuklugun
bu ¢esidi Oncelikle Dexter irkinda bulunur. Etkilenen fetiisler asir1 ciicelik ve
kikirdak gelisiminde anormallikler gosterir. Dogal diisiik, gebeligin 7. ay1
civarinda gergeklesir. Bulldog Ciiceligi tasiyicilari, ozellikle kisa bacaklar
seklinde hafif ciicelik gosterir (VHLGenetics, 2024).

2.6. Yetersiz Kemiklesme (Osteogenesis Imperfecta-Ol)

Yetersiz Kemiklesme (OI), kirilgan kemik hastaligi olarak da bilinir.
Kemik kirillganligina ve deformiteye neden olur. Ol'nin belirgin iskelet dist
aksesuar belirtileri arasinda mavi/gri skleralar, isitme bozuklugu, akciger
anormallikleri ve hiperkalsiiiri bulunur. Sigirlarda OI vakalar1 bildirilmistir.
Ancak, sigirlarda su ana kadar nedensel bir mutasyon tanimlanmamaistir (Zhang
ve ark., 2020). Ayrica, dentinin sertligi azalir ve hayvanlart dis kiriklarina
yatkin hale getirir. Derinin gii¢siizliigli sigir vakalarinda 6nemli bir belirti
degildir. Ciddi sekilde etkilenen buzagilarda biiylime geriligi vardir. OI
bozuklugu 6liimciil bir bozukluktur (Denholm ve Cole, 1983).

2.7. Mermer Kemik (Osteopetrosis-OS)

Osteopetrosis (OS), daha yaygin olarak Mermer Kemik hastaligi olarak
bilinir. Etkilenen buzagilar 6lii dogar veya dogumdan 10 ila 30 giin sonra
oOliirler. Viicut kiigiik olabilir ve gomiilii az1 disleri olan kisaltilmis (alt genenin
altinda) bir alt cene mevcut olabilir. Kemikler katidir ve normal bir kemik iligi
bosluguna sahip degildir, bu da onlar1 kirilgan ve kolayca parcalanir hale getirir.
OS, tek bir sigir kromozomunda c¢ekinik bir mutasyondan kaynaklanir.
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Mutasyona ugramis gen igin homozigot olan sigirlar OS sergiler (American
Angus Association, 2019).

2.8. Katir Tirnakhlik (Syndactylism)

Sigirlarda sadece parmaklarn etkileyen izole konjenital sindaktili, ayni
zamanda katir tirnaklilk olarak da bilinir. Sigir ayagmin iki gelismis
parmaginin kaynasmasi veya boliinmemesi anlamimna gelir (Leipold ve ark.,
1969). Bu genetik bozukluk, parmaklarin béliinmemesi veya kaynagmamasidir
ve cogunlukla falankslarin sinostozu olarak goriiliir. Ancak, daha proksimal
uzuvlar da degisebilir. Katir tirnaklilik hastaligi, sadece bir ayagi veya 4 ayagi
da etkileyebilir. Bununla birlikte, 6n-arka ve sag-sol olmak tizere iki egim
gbzlenir. Daha spesifik olarak, sag on bacak baskin olarak etkilenir, ardindan
sol on, sag arka ve sol arka bacak etkilenir. Dahasi, bu defekt artan ortam
sicakligindan kaynaklanan hipertermi ile iligkilidir (Yadegari ve ark., 2013).

2.9. Weaver Sendromu (Weaver Syndrome)

Sigir ilerleyici Dejeneratif Miyelensefalopatisi ((Bovine Progressive
Degenerative Myeloensefalopati-Weaver Sendromu) zikzak hastaligi olarak da
bilinir. 1970’lerden beri Kuzey Amerika ve Avrupa’da Isvicre Esmeri sigir
irkinda gdzlenen cekinik bir ndrolojik hastaliktir. Iki tarafli arka bacak zayiflig
ve ataksi, etkilenen hayvanlarda 6 ila 18 aylikken ortaya c¢ikar ve 3 ila 4
yaglarinda arka bacak kontroliiniin tamamen kaybina dogru yavasca ilerler
(McClure ve ark., 2013).

Hastaligin seyri boyunca normal duyusal ve spinal refleksler korunurken,
etkilenen hayvanlar yatar hale gelene ve hayvan refah1 nedenleriyle tanazi
gerekene kadar arka kisimlart {izerindeki kontrolii giderek kaybederler. Bu
ndrodejeneratif hastalik ilk olarak ABD’de ortaya ¢ikmis ve Amerikan Isvigre
Esmeri bogalarinin sperminin suni tohumlamada kullanilmasi yoluyla Kanada
ve Avrupa’daki Braunvieh stiriilerine gegisi goriilmiis ve ilk tastyicilarin ithal
edilmesinden yaklasik 20 yil sonra Isvigre’de, Almanya’da, italya’da ve
Danimarka’da vakalar bildirilmistir (Kunz ve ark., 2016).

2.10. Spinal Dismiyelinasyon (Spinal Dysmielination-SDM)
Spinal dismiyelinasyon, Amerikan Isvigre Esmeri sigirlarini etkiledigi
bildirilen bir hastaliktir. Hastalik, buzagi dogdugunda belirginlesir. Spastin
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proteinini kodlayan SPAST geni (BTAI11), bu hastaligin etkilenen genidir.
Kusur, ¢.560G>A (p.Arg560Glu) yanlis anlamli (missense) mutasyonundan
kaynaklanir. Bazen nekropsi sirasinda belirgin lezyonlar goriilmez, ancak bazi
buzagilarda kas atrofisi goriilebilir ve servikal ve torasik spinal kord
segmentleri enine kesitte boyut olarak kiiclilmiis gibi goriinebilir. Ana klinik
bulgular, hafif opistotonos ve uzuvlarin spastik ekstansiyonu ile yan yatmadir
(Gholap ve ark., 2014).

2.11. Kanda Sitriilin Birikimi (Citrullinemia)

Sitriilinemi, argininosiiksinat sentaz eksikliginden kaynaklanan {ire
dongiisiiniin enzimatik bozulmasina neden olan dogustan gelen bir kalitsal
kusurdur. Sigir sitriilinemisi, argininosiiksinat sentaz (ASS) kodlayan genin 5.
eksonundaki 86. kodonda Sitozin-Timin gegisinden kaynaklanir. Etkilenen
(homozigot) buzagilar amonyak atamaz ve giderek kotiilesen norolojik
semptomlar gosterir ve dogumdan bir hafta icinde oliime yol agar. Siit
endiistrisinde biiyiik ekonomik 6neme sahiptir (Vatasescu ve ark., 2006).

Sitriilinemiden etkilenen buzagilar dogumdan hemen sonra klinik olarak
normaldir. Buzagilarin ¢ogunda hastaligin klinik seyri benzer ve dogumdan
sonraki 24 saat iginde depresyona girerler; ardindan 3 ila 4 giin icinde
amagsizca dolastiklar veya baglarmi bir duvara veya cite yaslayarak ayakta
durduklar ve 4 ila 5. giinde yatar hale gelirler. Konviilsiyonlar gelisir ve
ardindan ¢okiis ve Oliim meydana gelir. Histolojik olarak Serebral korteks
O0demi goriiliir. Kanda, beyin omurilik sivisinda, g6z sivisinda ve beyin
dokusunda sitriilin konsantrasyonu biiyiik Olciide yiikseldigi goriilmektedir
(Healy ve ark., 1990).

2.12. Epitelyogenez Imperfekta (Epitheliogenesis Imperfecta-

El)

Epitelyogenez Imperfekta (EI) nadir goriilen kalitsal bir hastaliktir.
Sigirlarda EI, boyut ve yerlesim agisindan ¢esitlilik gosteren deri ve mukozanin
yaygin epitel defektleriyle karakterizedir (Lab Animal, 2005). Deri ve agiz
mukozasinda epitelin dogustan eksik olmasiyla karakterize ¢ekinik kalitsal bir
durumdur. Bu lezyonlar boyut ve yerlesim acgisindan farklilik gosterir ancak
genellikle kil ve skuamoz epitelin diizensiz pargalarindan olusur ve distal
ekstremitelerde bulunur. Etkilenen buzagilarda ayrica agiz mukozasinda ve
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dilde yama seklinde eksik epitel bulunabilir. Defektler genellikle yasamla
bagdasmaz (Dalir-Naghadeh ve ark., 2004).

2.13. X baglantih Hipohidrotik Ektodermal Displazi (X-

Linked Anhydrotic Ectodermal Dysplacia-XLHED)

X baglantili Hipohidrotik Ektodermal Displazi (XLHED) EDA geninin
patojenik varyantlarinin ektodermal tiirevlerin dogum Oncesi gelisimini
bozmasiyla olusur (Wohlfart ve ark., 2020). Ter bezleri, kil ve disler gibi
ektodermal tiirevlerindeki anormalliklerle karakterize genetik bir hastaliktir
(Moura ve ark., 2019). X kromozomuna bagli bir genin ¢ekinik mutasyonundan
kaynaklanan displazidir ve esas olarak ter bezleri, yag bezleri, kil ve dislerdeki
anormalliklerle kendini gosterir (Freire-Maia, 1984).

2.14. Anaftalmos ve Mikroftalmos (Anophthalmos ve

Microphthalmos)

Hayvanlarin gézleri olmadan dogdugu durumdur. Okiiler doku g6z ¢ukurundan
yoksun kalsa bile, neredeyse korelmis bir okiiler doku bulunabilir. Etkilenen
hayvanlar, géz ¢ukurunun derinliklerinde bulunan pigmentli doku kalintisi ile
dogarlar. Ayrica kaudal sakral ve kuyruk anormallikleri ile dogum da olabilir.
Bu tiir etkilenen hayvanlarda g6z cukuru normalde gelismez. Bu nedenle
oftalmik veya ciddi mikroftalmik hayvanlar anormal derecede kiigiik
yoriingelere sahiptir (Gholap ve ark., 2014).

2.15. Dogmasal Katarakt (Congenital Cataract)

Dogmasal kataraktlar bir¢ok sigir irkinda kalitsal bir durum olarak
bildirilmistir ancak heniiz bir kaliim tahmini belirlenmemistir. Sadece yakin
zamanda Japon siyah sigirlarinda ¢oklu géz kusurlarindan (mikroftalmi, kalici
hyaloid arter ve retina dekolmani dahil) sorumlu genetik mutasyon
kesfedilmistir (Krump ve ark., 2014). Dogmasal kataraktlar, dogustan var olan
lens opakliklaridir. Etkilenen bireyler, orta derecede bozulmustan tam korliige
kadar degisen gbérme kaybindan muzdariptirler. Bugiine kadar, insanlarda
kalitsal kataraktlara neden olan mutasyonlar1 barindiran 255°ten fazla gen
tamimlanmigtir. Tanimlanan mutasyonlar ¢ogunlukla lens kristalinlerini

kodlayan genleri etkiler, ancak ayrica membran, sitoskeleton ve bosluk baglanti
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proteinlerini, boncuklu filamentleri, bilylimeyi ve transkripsiyonel faktorleri de
etkiler. Sigirlarda katarakt, Holstein Friesian, Jersey, Hereford, Aberdeen
Angus, Shorthorn, Ayrshire ve Romagnola gibi farkli irklarda gézlemlenmistir
(Hollmann ve ark., 2016).

Kataraktlar, g6z merceginin odaksal veya difiiz opakliklaridir ve gérme
bozukluguna veya tam korliige neden olur. Kirmizi Holsteinlerde bilateral
konjenital kataraktlar icin CPAMDS8 geninde miikemmel bir sekilde
kosegregasyon gdsteren bir mutasyon bildirilmistir (Braun ve ark., 2019).

2.16. Optik Sinir Kolobomu (Optic Nerve Colobomas)

Okiiler kolobom, embriyonik géz gelisimi sirasinda optik fissiiriin normal
kapanmamasi sonucu olusan konjenital bir defekttir (Kelberman ve ark., 2014).
Optik sinir kolobomu ilk olarak 1972°de Barnett ve Ogien tarafindan Sarole
sigirlarinda tanimlanmistir. Bu durumun otozomal dominant kalittimi1 bogada
tamamen niifuz eder ancak F1 melez hayvanlarda ¢ekiniktir. Hayvanlar gérme
acisindan Ozellikle etkilenmis goriinmese de sigir gorme keskinliginin net bir
degerlendirmesi ¢iftlik ortaminda kolayca gergeklestirilemez. Kolobomlar,
baskin olarak tipik (yani ventral) goriinimleriyle optik kap fissiiriiniin
kapanmasindaki bir anormallikle iligkilidir. Ancak bu diger tiirlerde optik sinir
kolobomu olarak siklikla goriildiigii, kistik bir defektin olusumuyla birlikte
meydana gelir. Oftalmik dokuda sergilenen genetik hastaliklar et sigirlarinda
da goriilur (Gholap ve ark., 2014).

3. Kalitsal Bozukluklarin Belirlenmesinde Kullanilan

Yontemler

Ciftlik hayvanlar yetistiriciliginde, yiiksek verimli erkek damizliklardan
suni tohumlama yontemi sayesinde ¢ok sayida yavru elde edilmektedir. Bu
nedenle damizlik hayvanlarin kalitsal bozukluk tagimamalari gereklidir.
Kalitsal bozukluklar ¢gogunlukla ¢ekinik otozomal kalitim sekli gosterirler ve
fenotipik olarak bir bozukluk gdstermeyen heterozigot bireyler sayesinde
popiilasyonda varliklarini siirdiiriirler. Bu nedenle ¢iftlik hayvanlarinda kalitsal
bozukluklarin belirlenmesi i¢in molekiiler genetik ¢alismalar1 tim diinyada
kullanilmaktadir (Akyiiz ve Ertugrul, 2006b).
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Kalitsal kusurlarin belirlenmesinde kullanilan metodlar 4 ana baslik
halinde incelenebilmektedir. Bunlar; Pedigri Analizi, Test Birlestirmeleri,

Biyokimyasal Tani ve Molekiiler Tani1 olarak incelenebilmektedir.

4. Tiirkiye’ye ithal Edilen Boga Spermalarinda istenmeyen

Genetik Kusurlar

Tiirkiye yurtdisinda onemli diizeyde donmus boga spermasi ithal
etmektedir. Ithal edilen bu spermalarin Tarim ve Orman Bakanliginca
belirlenen yoOnetmelik kapsaminda bazi kalitsal kusurlardan ari olmasi
istenmektedir. Bakanlik tarafindan bir Talimat (Usul ve Esaslar) ile kalitsal
kusurlarin listesi yayilanir.

Tarm ve Orman Bakanlig1 Tarimsal Arastirmalar ve Politikalar Genel
Miidiirliigii verilerine gore 2022 yilinda toplam ithal edilen tohum sayisi
3.045.405 adet, 2023 yilinda toplam ithal edilen tohum sayist 3.419.319 adet
ve 2024 yilinda toplam ithal edilen tohum sayisi 2.478.882 adet oldugu
gorilmektedir (TAGEM, 2024a). Bu rakamlar degerlendirildiginde 2024
yilinda bir onceki yila gore ithal edilen sperma saymda azalma oldugu
sOylenebilir.

Tarim ve Orman Bakanhginimn 2024 yili Ureme Uriinleri (Sperma, Ovum
ve Embriyo) Ithalat Talimatlarinda Amerika Birlesik Devletleri i¢in dol
kontroliinii (Progency Test) tamamlamis proven bogalarin spermasinin ithalat
kriterlerinde 1rk bazinda istenmeyen genetik kusurlar Tablo 2’de verilmistir.
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Tablo 2. D4l kontroliinii (Progency Test) tamamlamis proven bogalarin spermasinin
ithalat kriterleri (ABD) (TAGEM, 2024b).

IRKLAR Bulunmamasi Gereken Genetik Kusurlar
BLAD, CVM, BRANCHYSPINA, RDF, HHI, HH2,
Holstein HH3, HH4, HH5,

HH6, HH7, HMW
BLAD, CVM, BRANCHYSPINA,
HH1, HH2, HH3, HH4, HH5, HH6, HH7, HMW

Kirmizi Holstein

Simental FH2, FH4, FH5
Isvigre Esmeri BH2, BH14
Ayrshire AH1, AH2
Jersey (Disi Sperma) JH1, JNS

Tarim ve Orman Bakanhginm 2024 yili Ureme Uriinleri (Sperma, Ovum
ve Embriyo) Ithalat Talimatlarinda AB iiyesi iilkeler ile ABD haricindeki diger
iilkeler igin dol kontroliinii (Progency Test) tamamlamis proven bogalarin
spermasinin ithalat kriterlerinde 1rk bazinda istenmeyen genetik kusurlar Tablo

3’te verilmistir.

Tablo 3. Dol kontroliinii (Progency Test) tamamlamis proven bogalarin spermasinin
ithalat kriterleri (AB Uyesi Ulkeler ile ABD haricindeki diger iilkeler) (TAGEM,

2024bh).
IRKLAR Bulunmamasi Gereken Genetik Kusurlar
BLAD, CVM, BRANCHYSPINA,
Holstein RDF, HH1, HH2, HH3, HH4, HH5, HH6, HH7,

HMW
BLAD, CVM, BRANCHYSPINA,
HH1, HH2, HH3, HH4, HH5, HHS6,

Kirmiz1 Holstein

HH7, HMW
Avrupa Kirmizisi -
Simental FH2, FH4, FH5
Isvigre Esmeri BH2, BH14
Montbeliarde MH1, MH2
Ayrshire AH1, AH2
Jersey (Disi Sperma) JH1, JNS

Norveg Ve Isve¢ Kirmizist
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Tarim ve Orman Bakanlhiginin 2024 y1li Ureme Uriinleri (Sperma, Ovum
ve Embriyo) ithalat Talimatlarinda genomik degerlendirilmis bogalarin
spermalar1 iginde Tablo 2 ve tablo 3’teki benzer kalitsal kusurlar yer
almaktadir. Ayrica, et¢i siirlardan sadece Angus rki icin, AMF, NHF, CAF
genetik kusurlarini tasimamasi gerektigi belirtilmistir.

Sonuc¢

Kalitsal kusurlar, hayvanlarin performansini zayiflatmasi nedeniyle agir
kayiplara neden olurlar. Sigirlarda meydana gelen sagliksizlik durumu,
hayvanin verimini ve iireme potansiyelini azaltir. Kalitsal kusurlar tespit
edilmezse, nesilden nesile siirekli olarak yayilacak ve bu da {ireme
popiilasyonunda istenmeyen genlerin olusumunu artiracak ve hayvan basina
verimliligi olumsuz etkileyecektir (Gholap ve ark., 2014).

Sonug olarak kalitsal kusurlar, hastaliklarin teshisi sirasinda genelde goz
ardi edilen Onemli kayiplara neden olmaktadir. Klinik bulgular
degerlendirilirken sadece belli bakteriyel ve viral hastaliklar diigiiniilmemeli,
ayn1 zamanda hayvanin pedigri bilgileri ile birlikte kalitsal hastalik olma riski
de degerlendirilmelidir. Ayrica suni tohumlama da kullanilacak donmus
sperma se¢iminde kalitsal hastalik tasiylp tasimadigi da sorgulanmalidir.
Kalitsal kusurlarn aktarilmasinin en aza indirilmesi ile daha saglikli ve

ekonomik bir hayvan yetistiriciligi yapilmis olacaktir.
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