
1918 19Agroscope Science | Nr. 84 / 2019Agroscope Science | Nr. 84 / 2019

Erweiterte genomweite Assoziationsstudien von Winkelmessungen in zwei Pferderassen zeigen Assoziationen zur Rückbiegigkeit im Karpalgelenk Erweiterte genomweite Assoziationsstudien von Winkelmessungen in zwei Pferderassen zeigen Assoziationen zur Rückbiegigkeit im Karpalgelenk

Erweiterte genomweite Assoziationsstudien von Winkelmes-
sungen in zwei Pferderassen zeigen Assoziationen zur Rück-
biegigkeit im Karpalgelenk

A.I. Gmel1,2, T. Druml3, R. von Niederhäusern1, T. Leeb2, 
M. Neuditschko1,4

1 Agroscope – Schweizer Nationalgestüt, Avenches,
2 Institut für Genetik, Vetsuisse-Fakultät, Universität Bern,
3 Institut für Tierzucht und Genetik, Veterinärmedizinische Universität Wien,  
  Österreich

Einleitung   
In der Pferdezucht wird der Exterieurbeurteilung eine besondere 
Bedeutung zugeteilt, denn diese beinhaltet viele Merkmale, die 
einen Einfluss auf den Erfolg im Sport, die Langlebigkeit und die 
Gesundheit haben. Besonders relevant sind die Winkelungen der 
verschiedenen Gelenke, besonders der Beine. Beispielsweise gel-
ten Vorbiegigkeit im Karpalgelenk oder der Gegensatz, Rückbie-
gigkeit, in der Pferdezucht als Fehlstellungen, die in Zuchtprüfun-
gen nachteilig benotet werden und mit Erkrankungen wie 
Arthrose und erhöhter Verletzungsgefahr einhergehen. Bis jetzt 
sind die genetischen Ursachen für diese Fehlstellungen nur 
wenig erforscht worden. In der heutigen Tierzucht werden oft-
mals Genomweite Assoziationsstudien (GWAS) benutzt, um 
einen Zusammenhang zwischen einem Phänotypen (z.B. einer 
Winkelmessung) und dem Genom in einer breiten Stichprobe von 
Tieren herzustellen. In dieser Studie wurde ein objektives Masssys-
tem genutzt, um spezifische 
Merkmale der Exterieurbe-
urteilung in zwei Rassen zu 
erfassen. Beispielsweise wird 
das Merkmal Vor- bzw. Rück-
biegigkeit zu einer objektiven 
Messung des Gelenkwinkels. 
Diese Winkel wurden dann 
anhand einer GWAS analy-
siert. In einer vorläufigen Stu-
die mit 365 Pferden wurden 
bereits erste Assoziationen, 
besonders mit dem Nacken-
winkel gefunden (Gmel et al. 
2018a). Diese Studie wurde 
nun mit weiteren Tieren 
ergänzt.

Material und Methoden    
Für diese Studie standen 495 Pferde zur Verfügung, 284 Frei-
bergerhengste und 211 Lipizzanerzuchttiere (118 Hengste und 
93 Stuten). Aus Fotos wurden verschiedene Gelenkswinkel 
(Nacken-, Hals-, Schulter-, Ellbogen-, Karpal-, Fesselgelenk-, 
Kruppe-, Knie- und Sprunggelenkswinkel) nach einem spezifi-
schen Prinzip extrahiert (Gmel et al. 2018b). Nur die Winkel mit 
einer Übereinstimmung >0.4 wurden als quantitative Phänoty-
pen in einer GWAS berücksichtigt (alle ausser Hals- und Schul-
terwinkel). Die Freibergerhengste wurden entweder auf 670K 
SNP-array genotypisiert oder von 50K SNP-array auf die Sequenz 
hochimputiert (Frischknecht et al. 2014). Die Lipizzaner wurden 
alle auf dem 670K SNP-Chip genotypisiert. Die vorläufigen 

GWAS Berechnungen basierten auf 374 040 genomweiten Sin-
gle Nucleotide Polymorphisms (SNPs) und wurden mit einem 
„mixed model“ in GenABEL berechnet (Aulchenko et al. 2007). 
Die Modelle wurden für jeden Winkel auf die fixen Effekte Alter, 
Geschlecht, Rasse und Körperhaltung (nach Gmel et al. 2018b) 
korrigiert.

Ergebnisse und Diskussion 
Der Karpalgelenkswinkel zeigte zwei signifikante Assoziationen 
mit verschiedenen Genregionen (QTL, quantitative trait loci, 
Abbildung 1). In beiden Assoziationen haben homozygote Tiere 
für das Referenzallel (AA) einen kleineren Karpalgelenkswinkel 
und sind daher rückbiegig (Abbildung 2). Der beste QTL lag auf 
dem Chromosom 4, nahe dem CALCR Gen. Dieses ist mit Osteo-
porose beim Menschen assoziiert (Niu und Xu 2001) und würde 
die Karpalgelenksschwäche und erhöhtes Verletzungsrisiko in 
rückbiegigen Tieren erklären. Der zweite QTL ist nahe dem 
LCORL/NCAPG Gen, das die Grösse beim Pferd beeinflusst 
(Makvandi-Nejad et al. 2012). In dieser Studie mit zusätzlichen 
Tieren war die vorherige Assoziation mit dem Nackenwinkel 
(Gmel et al. 2018a) nur noch tendenziell signifikant, was auf die 
erhöhte Freibergerstichprobe im Vergleich zu der Lipizzaner-
stichprobe zurückzuführen ist. 

Fazit  
Winkelmessungen basierend auf Fotografien scheinen eine 
objektive, kosteneffiziente und wirksame Methode zu sein, um 
den genetischen Hintergrund von spezifischen Merkmalen des 
Körperbaus beim Pferd zu erforschen. Allerdings sind die Resul-
tate deutlich von der Stichprobe abhängig, daher sollte diese 
Studie möglichst mit weiteren Proben ergänzt werden.
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Abbildung 1
Manhattan-Plot und QQ-Plot der signifikanten 
GWAS mit dem Phänotyp Karpalgelenkswin-
kel. Zwei Signale sind signifikant (auf Chromo-
som 3 und 4).

Abbildung 2
SNP-Effekt, der zwei signifikanten Assoziationen auf Chromosom 3 (a) und 4 (b), auf den Karpalgelenkswin-
kel, dargestellt mit Violinenplots und Tendenzlinien. Die Breite des Plots reflektiert die Anzahl an Tieren. Die 
Farbe der Plots kennzeichnet die Lipizzaner und Freibergerpopulation.


