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Жылқылардағы тұқым қуалайтын аурулар жануарлардың денсаулығына, селекциялық жұмыс-
тардың тиімділігіне жəне спорттық қолданылуына айтарлықтай əсер етеді. Бұл зерттеуде 
қазақстандық жылқылардың екі популяциясында – Қостанай тұқымы мен Адай типінде – алты 
белгілі мутация бойынша генетикалық мониторинг жүргізілді: HYPP (SCN4A), PSSM1 (GYS1), GBED 
(GBE1), HERDA (PPIB), LWFS (EDNRB) жəне Grey/меланома (STX17). 

Анализ үш деректер жиынтығын қамтыды: 1630 жылқының генотиптері жəне 65 жылқының 
толық геномдық секвенирлеуі BR10764999 «Жылқы шаруашылығында селекциялық процесті тиімді 
басқару жəне генофондты сақтау технологияларын əзірлеу» бағдарламасы аясында; 96 жылқының 
деректері BR22885681 «Қостанай тұқымының генофондын сақтай отырып, Адай жəне Қостанай 
жылқыларының генетикалық ресурстарын басқарудың қолданыстағы əдістерін жетілдіру» бағдар-
ламасының аясында алынды. Алғашқы екі жиынтықта 68 974 SNP қарастырылды, оның ішінде 
SCN4A жəне PPIB гендерінің позициялары болды. Барлық жануарлар референтті аллель бойынша 
гомозиготты болды. Үшінші жиынтықта EquCab3.0 геномындағы барлық алты ген тексерілді, бірақ 
ешқандай ауытқу анықталмады. 

Нəтижелер көрсеткендей, зерттелген қазақстандық жылқыларда аталған мутациялар 
мүлдем жоқ. Бұған екі фактор ықпал етуі мүмкін: біріншіден, бұл мутациялар көбіне шетелдік тұқым-
дарда (American Quarter Horse, American Paint Horse, ауыр жүк тұқымдары, липицциан) таралған, ал 
олар Қазақстанға əкелінбеген; екіншіден, дəстүрлі еркін жайылым жағдайында табиғи сұрыпталу 
патологиялық аллельдердің сақталу мүмкіндігін төмендетеді. 
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мы, SNP генотиптеу, Геномдық секвенирлеу, Генетикалық мутация. 
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Генетически обусловленные заболевания у лошадей влияют на здоровье животных, эффек-
тивность племенной работы и спортивное использование. В данном исследовании проведён гене-
тический мониторинг шести мутаций, связанных с заболеваниями: HYPP (SCN4A), PSSM1 (GYS1), 
GBED (GBE1), HERDA (PPIB), LWFS (EDNRB) и Grey/меланомой (STX17), в популяциях казахстанских 
лошадей – Костанайской породы и Адайского типа. 

Анализ включал три набора данных: генотипы 1630 лошадей и полногеномное секвенирование 
65 лошадей отобранных в рамках проекта Программы BR10764999 «Разработка технологий 
эффективного управления селекционным процессом и сохранения генофонда в коневодстве»; дан-
ные 96 лошадей , отобранных в рамках проекта Программы BR22885681 «Совершенствование су-
ществующих методов управления генетическими ресурсами адайских и костанайских лошадей с 
сохранением генофонда костанайской породы». В первых двух наборах рассматривалось 68 974 
SNP, включая позиции в SCN4A и PPIB. Все животные оказались гомозиготами по референтным 
аллелям. В третьем наборе проверены все шесть генов по координатам в геноме EquCab3.0; ни в 
одном случае отклонений от референса не выявлено. 

Таким образом, у казахстанских лошадей не обнаружено ни одной из исследованных мутаций. 
Возможные причины заключаются в следующем: во-первых, данные варианты характерны для 
зарубежных пород (American Quarter Horse, American Paint Horse, тяжеловозы, липиццианы), которые, 
вероятно, не завозились в Казахстан; во-вторых, традиционная система свободного выпаса 
способствует естественному отбору, снижая вероятность закрепления патологических аллелей. 

Полученные результаты свидетельствуют о генетической чистоте Костанайской породы 
и Адайского типа по данным мутациям и подчёркивают значение традиционных методов коневод-
ства в поддержании устойчивости популяций. 

Ключевые слова: коневодство, генетические заболевания, костанайская порода, адайская 
порода, SNP-генотипирование, геномное секвенирование, генетическая мутация. 
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Hereditary diseases in horses significantly affect animal health, breeding efficiency, and athletic 
performance. This study conducted a genetic survey of six well-known mutations associated with equine 
disorders – HYPP (SCN4A), PSSM1 (GYS1), GBED (GBE1), HERDA (PPIB), LWFS (EDNRB), and 
Grey/melanoma (STX17) – in two Kazakh horse populations: Kostanay breed and Adai type. 

The analysis included three data sets: genotypes of 1630 horses and genome-wide sequencing of 65 
horses selected within the program BR10764999 “Development of technologies for effective selection mana-
gement and preservation of the gene pool in horse breeding”; data of 96 horses selected within the program 
BR22885681 “Improvement of existing methods of managing the genetic resources of the Adai and Kostanay 
horses while preserving the gene pool of the Kostanay breed”. In the first two datasets, 68,974 SNPs were 
examined, including loci in SCN4A and PPIB. All horses were homozygous in terms of reference alleles. In the 
third dataset, all six genes were assessed according to the EquCab3.0 genome coordinates, with no deviations 
from the reference genome detected. 

These findings demonstrate the complete absence of the tested mutations in Kazakh horses. Two 
factors may explain this result: first, the mutations are predominantly found in foreign breeds (American Quarter 
Horse, American Paint Horse, draft breeds, Lipizzaner), which were likely never introduced into Kazakhstan; 
second, the traditional free grazing management system promotes natural selection, reducing the probability 
of preserving deleterious alleles within local populations. The results indicate the genetic purity of the Kostanay 
breed and the Adai type with respect to the identified mutations, and emphasize the importance of traditional 
horse-breeding practices in maintaining population stability. 

Key words: horse breeding, genetic diseases, Kostanay breed, Adai breed, SNP genotyping, genomic 
sequencing, genetic mutation. 
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Кіріспе. Жылқы шаруашылығындағы тұқым қуалайтын ауруларды зерттеу маңызды болып табы-
лады, себебі олар жануарлардың денсаулығына ғана емес, сондай-ақ селекциялық жұмыстардың 
тиімділігіне және спорттық қолданылуына әсер етеді. Соңғы онжылдықтарда молекулалық генетика 
әдістері SCN4A, GYS1, GBE1, PPIB, EDNRB және STX17 гендеріндегі ауру тудыратын мутацияларды 
дәл анықтауға мүмкіндік берді. Бұл варианттар әртүрлі патологиялармен байланысты: бұлшықет 
дистрофиялары, дерматологиялық аурулар және түс пигментациясының бұзылыстары (мысалы, сұр 
түсті жылқылардағы меланома) [1, 13-65 б.]. Сонымен қатар, соңғы жылдары жүргізілген жаңа зерт-
теулер жылқы геномындағы тұқым қуалайтын аурулардың молекулалық негіздерін тереңірек сипаттауға 
мүмкіндік берді [2, 10-22 б.; 3, 1113-1124 б.]. 

Әлемдік тәжірибе көрсеткендей, аталған мутациялардың таралу жиілігі әр түрлі тұқымдарда 
айтарлықтай өзгереді. Мысалы, HYPP/SCN4A мутациясы American Quarter Horse тұқымының halter 
бағытындағы желілерінде 29,9%-ға дейін жетеді [4, 556-564 б.]; PSSM1/GYS1 мутациясы ауыр жүк 
тұқымдарында 36%-ға дейін кездеседі, ал квотерхорстарда шамамен 10% деңгейінде таралған [5, 129-
144 б.]. GBED/GBE1 мутациясы American Quarter Horse пен American Paint Horse популяцияларында 
тасымалдаушылық жиілігі 8–11% аралығында анықталған [6, с.228-233]. HERDA/PPIB мутациясы сирек 
кездескенімен, кейбір квотерхорс желілерінде 3–6%-ға жетеді [7, 572-580 б.]. LWFS/EDNRB мутациясы 
American Paint Horse популяциясында 21,6% гетерозиготтар үлесіне тең, ал frame overo тобының ішінде 
бұл көрсеткіш 89,5%-ға дейін жетеді [8, 93-102 б.]. Ал STX17 геніндегі дупликация сұр түсті тұқымдарда 
(липицциан, андалуз) жоғары жиілікте кездесіп, кейбір популяцияларда аллельдік жиілік 0,83 деңгейіне 
жеткен [9, с. 306-309]. Жақында жүргізілген зерттеулер STX17 мутациясының геномдық көшірме санына 
байланысты жаңа үлгілерін сипаттады [10, 223-227 б.; 11, 112-124 б.], бұл аллельдің меланомамен 
байланысын тереңірек түсінуге мүмкіндік береді. 

Қазақстанда дәстүрлі түрде өнімді жылқы шаруашылығы басым. Негізінен жылқыларды еркін 
жайылымда ұстау тәсілі қолданылады, бұл табиғи іріктеуге жағдай жасайды: әлсіз жануарлардың өмір 
сүру және ұрпақ беру мүмкіндігі төмен, ал экстерьері нашар айғырлар көбіне етке өткізіледі. Осының 
нәтижесінде тек төзімді және өнімді айғырлар ғана тұқым қалдырады [12]. Мұндай табиғи және жасанды 
іріктеу механизмдері патологиялық аллельдердің сақталу мүмкіндігін азайтады және популяцияның 
генетикалық тұрақтылығын қамтамасыз етеді. 

Сонымен бірге Қазақстанда соңғы жылдары спорттық жылқы шаруашылығы белсенді дамып 
келеді. Осы мақсатта ХХ ғасырда шетелдік айғырларды пайдалану арқылы Қостанай жылқы тұқымы 
шығарылды [13]. Бұл тұқым жоғары жұмыс қабілеттілігімен, төзімділігімен және спорттық бағытта қолда-
нылуымен ерекшеленеді. Ал Батыс Қазақстанның табиғи ерекшеліктеріне (қуаң және кең жайылымдар) 
бейімделген, ерекше төзімділігімен танылған Адай типі қалыптасты [14]. Бұл екі популяция қазіргі таңда 
Қазақстандағы ең маңызды жылқы топтарының бірі болып саналады, әрі олардың генетикалық 
жағдайын зерттеу ғылыми тұрғыда ғана емес, практикалық жағынан да маңызды. 

Осыған байланысты бұл зерттеудің мақсаты – қазақстандық жылқы популяцияларында (Қостанай 
тұқымы және Адай типі) тұқым қуалайтын алты белгілі аурудың (HYPP/SCN4A, PSSM1/GYS1, 
GBED/GBE1, HERDA/PPIB, LWFS/EDNRB, Grey/STX17) [15, 102-107 б.] таралу жиілігін анықтау және 
Қазақстандағы спорттық пен өнімді жылқы шаруашылығына ықтимал селекциялық тәуекелдерді бағалау. 

Зерттеудің мақсаты 
Зерттеудің мақсаты – Қазақстандық жылқы популяцияларында (Қостанай және Адай тұқымы) 

тұқым қуалайтын алты белгілі ауруға (HYPP/SCN4A, PSSM1/GYS1, GBED/GBE1, HERDA/PPIB, 
LWFS/EDNRB, Grey/STX17) жауапты мутациялардың таралу жиілігін анықтау және олардың спорттық 
әрі өнімді жылқы шаруашылығына ықтимал селекциялық тәуекелдерін бағалау. 

Міндеттері: 
1. Қазақстандық жылқылардың негізгі екі популяциясында (Қостанай және Адай тұқымы) генети-

калық материалдар жинау және оларға талдау жүргізу. 
2. SCN4A, GYS1, GBE1, PPIB, EDNRB және STX17 гендеріндегі белгілі мутацияларды анықтау. 
3. Алынған деректерді (SNP генотиптеу және толық геномдық секвенирлеу нәтижелері) салысты-

ру арқылы мутациялардың таралу жиілігін бағалау. 
4. Зерттеу нәтижелерін халықаралық ғылыми деректермен салыстыру арқылы Қазақстан жылқы-

ларының генетикалық ерекшеліктерін сипаттау. 
5. Жылқы шаруашылығында селекциялық жұмысты жетілдіру және ұлттық генофондты сақтау 

үшін ғылыми негізделген ұсыныстар жасау. 
Материалдар мен әдістер. Генетикалық варианттар. Анализ үшін жылқылардағы белгілі алты 

тұқым қуалайтын аурулар таңдалды: HYPP/SCN4A, PSSM1/GYS1, GBED/GBE1, HERDA/PPIB, 
LWFS/EDNRB, Grey/STX17. Бұл мутациялар қазіргі таңда жылқы генетикасында ең жиі зерттелетін және 
клиникалық тұрғыдан маңызды нұсқалар болып саналады. Олар әртүрлі ауруларға жауапты: бұлшықет 
қызметінің бұзылыстары, гликоген метаболизмінің патологиялары, дәнекер ұлпасының әлсіздігі, 
сондай-ақ түс пигментациясымен байланысты летальді жағдайлар. 

Аталған мутациялар әлемдік әдебиетте кеңінен сипатталған және олардың жиілігі белгілі 
тұқымдарда зерттелген [1, 13-65 б.]. Мысалы, HYPP мутациясы (SCN4A) квотерхорс тұқымында [4, 
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с.556-564], ал PSSM1 (GYS1) ауыр жүк тұқымдарында [5, 129-144 б.] таралғаны белгілі. GBED (GBE1) 
мутациясы квотерхорстар мен пейнт-хорстарға тән [6, с.228-233], HERDA (PPIB) белгілі желілерде 
байқалады [7, 572-580 б.], LWFS (EDNRB) пейнт-хорстардың overo үлгісіндегі популяцияларында 
кездеседі [8, 93-102 б.], ал сұр түс пен меланомамен байланысты STX17 мутациясы липицциан және 
андалуз тұқымдарында жоғары жиілікке ие [9, 306-309 б.]. 

1. HYPP (гиперкалиемиялық мерзімді паралич). Калийге сезімталдықтың жоғарылауына байла-
нысты бұлшықет дисфункциясымен байланысты бұзылыс, нәтижесінде параличтің мерзімді шабуыл-
дары. Мақсатты ген SCN4A болып табылады, ол бұлшықет натрий арналарын кодтайды. Ол 
доминантты түрде тұқым қуалайды. 

2. PSSM (полифосфорилазаны сақтайтын бұлшықет ауруы). Бұл ауру көмірсулар алмасуының 
бұзылуына байланысты бұлшықет әлсіздігін және зақымдануды тудырады. Мақсатты ген – бұлшық 
еттерде гликогеннің жиналуымен байланысты GYS1. Ол доминантты түрде тұқым қуалайды. 

3. GBED (гликоген тармақталу ферментінің тапшылығы). Құлындардағы гликоген алмасуы 
бұзылып, әлсіздікке, құрысуларға және ерте жаста өлімге әкелетін өлімге әкелетін ауру. Гликоген моле-
кулаларының тармақталуына жауап беретін GBE1 геніндегі мутация. Тұқым қуалаушылық рецессивті. 

4. HERDA (тұқым қуалайтын дерматологиялық аномалия). Жылқылардың терісі өте нәзік, тез 
зақымданатын және нашар жазылатын жағдай. PPIB геніндегі мутация. Рецессивті тұқым қуалаушылық. 

5. LWFS (өлетін ақ құлын синдромы). Ауру ақ түсті белгілі бір түрі бар құлындарда ішектің қалыпты 
жұмысының болмауымен байланысты. Түс және ішек дисфункциясымен байланысты EDNRB геніндегі 
мутация. Тұқым қуалаушылық рецессивті. 

6. CSPP (конъюнктивалық эктопия). Көру қабілетінің жоғалуына әкелуі мүмкін көз тініндегі дегене-
ративті өзгерістер. Кейбір маркерлер STX17 сияқты көздің және тіндердің дамуына қатысатын гендердің 
мутацияларымен байланысты. 

Бұл мутациялардың барлығы EquCab3.0 (Equus caballus genome assembly) нұсқасына сәйкес 
геномдық координаттары анықталған. Координаттарды пайдалану талдаудың нақтылығын қамтамасыз 
етеді, себебі әртүрлі зерттеу орталықтарындағы деректерді салыстыруға мүмкіндік береді (1 кесте). 
 

1 кесте – Жылқы геномындағы тұқым қуалайтын варианттардың координаттары (EquCab3.0) 
 

Фенотип / ген HGVS (c./p.) EquCab3.0 координаттары 
HYPP / SCN4A c.4248C>G (p.Phe1416Leu) chr11: g.15474228C>G 
PSSM1 / GYS1 c.926G>A (p.Arg309His) chr10: g.19203501C>T 
GBED / GBE1 c.102C>A (p.Tyr34*) chr26: g.8667651C>A 
HERDA / PPIB c.115G>A (p.Gly39Arg) chr1: g.129307092G>A 
LWFS / EDNRB c.353_354delinsAG (p.Ile118Lys) chr17:g.50503041_50503042delinsCT 
Grey / STX17 4.6 kb дупликация (интрон 6) chr25: g.6625295_6629872dup 

 
Деректер жиынтығы 1. Анализге BR10764999 «Жылқы шаруашылығында селекциялық процесті 

тиімді басқару және генофондты сақтау технологияларын әзірлеу» ғылыми-зерттеу жобасы аясында 
жиналған деректер енгізілді (сурет 1). Бұл жоба Қазақстан Республикасында жылқы шаруашылығын 
генетикалық тұрғыда зерттеуге және ұлттық жылқы популяцияларының генофондын қорғауға 
бағытталған іргелі жұмыстардың бірі болып табылады. 
 

 
 

1 сурет – ДНҚ талдауына жылқы қылын жинау үлгісі 
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Зерттеу барысында 1630 жылқының генотиптері алынды. Үлгілер әртүрлі аймақтардағы жылқы 
шаруашылықтарынан жиналып, популяциялық алуандықты барынша қамтуға бағытталды. Генотиптеу 
үшін Illumina Equine SNP80K array технологиясы пайдаланылды, ол жылқы геномының әртүрлі 
бөліктерінде орналасқан ондаған мың SNP маркерлерін қамтиды және қазіргі уақытта популяциялық 
генетикалық зерттеулерде ең жиі қолданылатын платформалардың бірі болып саналады. 

Алынған деректердің негізінде Қазақстан жылқыларының генетикалық құрылымы, селекциялық 
ерекшеліктері және тұқым қуалайтын ауруларға бейімділігі зерттелді. Жиналған массив зерттеу 
жұмысының негізгі ресурсы болып табылады және келесі кезеңдерде салыстырмалы анализ жүргізу 
үшін пайдаланылды (2-кесте). Зерттеулер Адай және Қостанай тұқымы жылқылары арасында 
жүргізілді (сурет 2, 3). 
 

2 кесте – BR10764999 жобасындағы жылқылардың популяциялар бойынша бөлінуі 
 

Жылқы популяциясы Жылқы саны 
Адай типі 209 
Қостанай тұқымы 36 
Көшім тұқымы 107 
Муғалжар тұқымы 305 
Найман типі 99 
Тұкымсыз 301 
Жабы типі 573 
Барлығы 1630 

 

 
 

2 сурет – Адай тұқымы жылқысы 
 

 
 

3 сурет – Қостанай тұқымы жылқысы 
 

2. Деректер жиынтығы. Зерттеудің екінші деректер жиынтығы BR22885681 «Қостанай тұқымы-
ның генофондын сақтай отырып, Адай және Қостанай жылқыларының генетикалық ресурстарын 
басқарудың қолданыстағы әдістерін жетілдіру» жобасы аясында жиналды. Бұл жоба Қазақстандағы екі 



АУЫЛ ШАРУАШЫЛЫҒЫ ҒЫЛЫМДАРЫ СЕЛЬСКОХОЗЯЙСТВЕННЫЕ НАУКИ 
 

260 

негізгі жылқы популяциясына – Адай типіне және Қостанай тұқымына – бағытталған, олардың генети-
калық ерекшеліктерін зерттеу және селекциялық жұмысқа ғылыми негіздеме құру мақсатын көздейді. 

Жоба шеңберінде барлығы 96 жылқының үлгілері алынып, генотиптеу жүргізілді. Үлгілер әртүрлі 
шаруашылықтардан жиналып, популяциялық әртүрлілікті қамтуға назар аударылды. Генотиптеу әдісі 
ретінде Illumina Equine SNP80K array пайдаланылды, бұл технология бірінші деректер жиынтығында да 
қолданылған. Осылайша, екі деректер жиынтығы арасындағы нәтижелерді тікелей салыстыруға 
мүмкіндік берілді, бұл салыстырмалы генетикалық талдау жүргізу үшін үлкен артықшылық болып 
табылады. 

Алынған деректердің көмегімен Адай және Қостанай жылқыларының генетикалық құрылымын-
дағы ұқсастықтар мен айырмашылықтарды, сондай-ақ тұқым қуалайтын ауруларға байланысты ва-
рианттардың болуы немесе болмауын зерттеу көзделді. Бұл деректер отандық жылқылардың селек-
циялық әлеуетін бағалауда ерекше маңызды (3-кесте). 
 

3 кесте – Секвенирленген жылқылардың популяциялар бойынша бөлінуі 
 

Жылқы популяциясы Жылқы саны 
Адай типі 15 
Қостанай тұқымы 10 
Муғалжар тұқымы 20 
Жабы типі 20 
Барлығы 65 

 
3. Деректер жиынтығы. Үшінші деректер жиынтығына барлығы 65 жылқының толық геномдық 

секвенирлеу (Whole-Genome Sequencing, WGS) деректері енгізілді. Бұл деректер жиынтығы Illumina 
платформасында жоғары өнімділікпен алынған және жылқы геномындағы барлық нуклеотидтік 
позицияларды қамтитын ең толық генетикалық ақпаратты ұсынады. 

Толық геномдық секвенирлеу деректері белгілі бір мутацияларды ғана емес, сонымен қатар 
геномның кез келген бөлігіндегі жаңа немесе сирек кездесетін варианттарды анықтауға мүмкіндік бере-
ді. Бұл әдіс популяциялық генетикада, селекциялық жұмыстарда және тұқым қуалайтын ауруларды 
диагностикалауда кеңінен қолданылады. 

Осы деректер жиынтығында әртүрлі популяцияларға жататын жануарлар қамтылды. Әр популя-
циядан алынған үлгілердің саны 3-кестеде көрсетілген. Бұл үлестірілім зерттеу барысында популя-
циялар арасындағы генетикалық айырмашылықтарды және тұқым қуалайтын ауруларға байланысты 
варианттардың таралуын салыстыруға мүмкіндік берді. 

Нәтижелер. Деректер жиынтығы 1. 1630 жылқының Illumina Equine SNP80K array арқылы 
алынған генотиптеу деректері талданды. Жалпы 68 974 SNP позициясы бойынша тексеру жүргізілді. 
SCN4A және PPIB гендерінде орналасқан локустар бойынша SNP мәліметтері қолжетімді болды. Тал-
дау нәтижесінде барлық жануарларда осы локустар бойынша жабайы типті аллельдің гомозиготты 
жағдайы анықталды. Бұл дегеніміз, зерттелген популяцияда HYPP (SCN4A) және HERDA (PPIB) ауру-
лары үшін белгілі мутациялар кездеспеді. Бұл нәтижелер, әсіресе, үлкен көлемдегі (n=1630) популяция 
үлгісінде, Қазақстан жылқыларының генетикалық құрылымында бұл мутациялардың таралмағанын 
айқын көрсетеді. 

Деректер жиынтығы 2. Қосымша 96 жылқы (Адай және Қостанай тұқымы) бойынша алынған 
деректер де сол Illumina SNP80K array чипімен талданды. Мұнда да SCN4A және PPIB гендеріндегі SNP 
позициялары бойынша барлық жылқылар гомозиготты референтті аллельге ие болды. 

Бұл кішігірім, бірақ мақсатты түрде таңдалған топ (спорттық және төзімділікке бағытталған екі 
популяция) деректері бірінші жобаның нәтижелерін растады: аталған мутациялар Қазақстан жылқы-
ларында анықталған жоқ. 

Деректер жиынтығы 3. Бұл топ үшін алты ген (SCN4A, GYS1, GBE1, PPIB, EDNRB, STX17) 
бойынша 1-кестеде көрсетілген нақты нуклеотидті позициялар тексерілді. Әрбір локус бойынша 
референтті геномға сәйкестік бағаланды. 

Секвенирлеу нəтижесінде: 
SCN4A геніндегі HYPP мутациясы (chr11: g.15474228C>G) тіркелмеді; 
GYS1 геніндегі PSSM1 мутациясы (chr10: g.19203501C>T) анықталмады; 
GBE1 геніндегі GBED мутациясы (chr26: g.8667651C>A) кездеспеді; 
PPIB геніндегі HERDA мутациясы (chr1: g.129307092G>A) табылған жоқ; 
EDNRB геніндегі LWFS мутациясы (chr17: g.50503041_50503042delinsCT) байқалмады; 
STX17 геніндегі сұр түс пен меланомаға жауапты дупликация (chr25: g.6625295_6629872dup) 

тіркелмеді. 
Яғни толық геномдық секвенирлеу деректері бойынша да зерттелген жылқыларда бұл мутация-

лар мүлдем анықталған жоқ. 
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Талқылау. Зерттеу нәтижелері тексерілген мутациялардың (SCN4A, GYS1, GBE1, PPIB, EDNRB, 
STX17) қазақстандық жылқыларда толықтай жоқ екенін көрсетті. Бұл мәліметтер ірі көлемдегі SNP де-
ректерінің жиынтықтарында (68 974 SNP, n = 1630 және n = 96) және толық геномдық секвенирлеуде 
(65 бас) бірдей расталды. HYPP, PSSM1, GBED, HERDA, LWFS және Grey/меланомаға жауапты мута-
циялардың ешқайсысы анықталған жоқ. 

Бұл қорытындылар белгілі мутациялардың географиялық және тұқымдық ерекшеліктерімен то-
лық сәйкес келеді. HYPP және HERDA көбіне American Quarter Horse жылқыларында кездеседі [4, с.556-
564], GBED және LWFS – American Quarter Horse пен Paint Horse жылқыларында [6, с.228-233; 8, с.93-
102], PSSM1 – ауыр жүк тасушы тұқымдарда және кейбір спорттық тұқымдарда [5, с.129-144], ал STX17 
мутациясы сұр тұқымды (липицциан, андалуз) жылқыларға тән [9, с. 306-309]. Қазақстандық жылқылар-
да аталған мутациялардың кездеспеуінің алғашқы себебі – бұл аллельдердің негізінен шетелдік 
популяцияларда қалыптасып, Қазақстанға жүйелі түрде әкелінбеуі.  

Екінші маңызды фактор – Қазақстандағы дәстүрлі мал шаруашылығы жағдайлары. Жылқыларды 
еркін жайылымда ұстау табиғи сұрыпталуға мүмкіндік береді: денсаулығында ақауы бар малдың өмір 
сүру және көбею ықтималдығы төмен, ал экстерьерлік немесе өнімділік сапасы нашар айғырлар әдетте 
сойылады. Нәтижесінде тек ең төзімді және өміршең жануарлар ғана тұқым қалдырады [12]. Бұл ерек-
шеліктер тұқым қуалайтын патологиялық аллельдердің сақталу және таралу мүмкіндігін айтарлықтай 
төмендетеді. 

Қорытынды. Зерттеу нәтижелері Қазақстандағы Қостанай тұқымы мен Адай типіндегі жылқы-
ларда аталған тұқым қуалайтын аурулардың генетикалық тұрғыдан таралмағанын айғақтайды. Бұл 
деректер генетикалық тазалықты ғана емес, сонымен қатар Қазақстандағы дәстүрлі жылқы шаруашы-
лығы тәжірибелерінің тиімділігін де дәлелдейді. 

Сонымен бірге, осы жұмыстың бірнеше шектеулері бар. Біріншіден, зерттеу тек алты белгілі 
мутацияға бағытталды; басқа сирек кездесетін немесе жаңа патологиялық варианттар қарастырылған 
жоқ. Екіншіден, зерттелген популяциялар саны шектеулі болды: негізінен Қостанай тұқымы мен Адай 
типі қамтылды, ал Қазақстандағы басқа жергілікті және будан популяциялар толық талданбады. 
Үшіншіден, Illumina SNP80K array технологиясы кең көлемді талдау жүргізуге мүмкіндік бергенімен, 
барлық ықтимал патогенді варианттарды қамтымайды. 

Осы себепті, қазіргі жұмыс пилоттық зерттеу ретінде қарастырылады. Алдағы кезеңде зерттеуді 
кеңейтіп, Қазақстандағы басқа тұқымдар мен типтерді, сондай-ақ толық геномдық секвенирлеу дерек-
терін пайдаланып, басқа белгілі және жаңа мутацияларды тексеру қажет. Әсіресе, халықаралық дерек-
тер базаларында сипатталған қосымша генетикалық ауруларға қатысты валидациялық зерттеулер 
жүргізу жоспарлануда. 

Жалпы алғанда, бұл жұмыс Қазақстан жылқыларының генетикалық тұрақтылығын көрсетіп қана 
қоймай, болашақ селекциялық бағдарламаларда тұқым қуалайтын ауруларды бақылау үшін ғылыми 
негіз қалайды. 

Қаржыландыру туралы ақпарат. Бұл жұмыс Қазақстан Республикасы Ауыл шаруашылығы 
министрлігі қаржыландыратын BR22885681 «Қостанай тұқымының генофондын сақтай отырып, Адай 
және Қостанай жылқыларының генетикалық ресурстарын басқарудың қолданыстағы әдістерін 
жетілдіру» жобасы аясында жүзеге асырылды. 
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