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Polymelia ali nad§tevilna ektopi¢na okonc¢ina (SEL) je prirojena motnja miSiénoskeletnega
sistema, ki se pri zivalih lahko pojavi na razlicnih telesnih podroé¢jih. Navadno gre za
posamicne motnje, redkeje kombinirane z drugimirazvojnimi ali podedovanimi anomalijami.
Telica, krizanka s cikastim govedom, je imela atrezijo anusa in poleg normalno razvitih dveh
prsnih in dveh medeni¢nih okonc¢in tudi SEL na podro¢ju presredka. Izvedla se je kirur§ka
rekonstrukcija anusa in ekscizija SEL, na kateri smo opravili patoanatomsko in genetsko
preiskavo (primerjava mikrosatelitskih profilov). Dodatna okonc¢ina je bila nepopolnoma
razvita, deformirana vstran na podrocju stopala in nefunkcionalna. Kolénica, stegnenica
in golenji kosti so bile izrazito zreducirane, medtem ko so bile kosti stopala precej dobro
razvite. Okolico kolénice je zapolnjevalo mascobno tkivo, miSiénega tkiva in zZivcev nismo
na$li. Primerjava med mikrosatelitskimi profili je pokazala popolno ujemanje med aleli in
zelo verjetno je ektopi¢na okoncina pripadala telici. Pojav polymelie in atrezije anusa pri
isti zivali nakazuje dedovanje mutiranih genov. Operacija atrezije anusa je Zivali omogo¢ila
normalno zivljenje, uspeSna odstranitev dodatne okoncéine pa izboljSala njeno pocutje in
izgled zivali. Ta Studija primera prvi¢ opisuje polymelio pri teletu v Sloveniji.
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Uvod

Pri razvojnih defektih pri govedu najdemo kar v 24% prirojene motnje misi¢noskeletnega
sistema. Mednje sodi tudi polymelia ali nadStevilna ektopi¢na okonc¢ina (SEL), kjer se pri
osebku razvije ve¢ okonc¢in kot navadno. Najveckrat gre za eno dodatno okonc¢ino, redko dve
ali veé¢, ki so lahko pritrjene na razliénih telesnih podro¢jih. V primeru dodatne okoné¢ine na
podroc¢ju medenice to natanéneje imenujemo pygomelia ali dipygus. V literaturi poroc¢ajo o
2 do 3,5% incidenci SEL pri porodih telet, jagnjet in kozlickov; veCinoma gre za posamicne
motnje, redkeje kombinirane z drugimi razvojnimi ali podedovanimi anomalijami (1).
Dodatna okonc¢ina je ve¢inoma slabSe razvita, deformirana in nefunkcionalna. V¢asih se
lahko eden od zarodkov zacne razvijati kot himera, ki degenerira do te mere, da ostane
od njega samo ena ali ve¢ okonc¢in pripetih na drug (razvit) zarodek. Prirojene motnje
lahko povzrocajo genetski dejavniki (mutacije na genih vkljucenih v fosforilacijske poti,
kromosomske napake), zunanji dejavniki (infekcije, toksini, teratogene kemikalije,
radioaktivnost, tehnike osemenjevanja, metabolno neravnovesje) ali kombinacija vecé
dejavnikov (2). Pri atreziji anusa gre za ohranitev tanke opne, ki ob rojstvu prekriva analni
kanal in zapira lumen crevesja ter s tem onemogoca defekacijo. Ta Studija primera prvic¢
opisuje pojav polymelie pri telici krizani s cikastim govedom v Sloveniji.
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Material in metode
Anamneza

Telica je bila namenjena pitanju v reji s povprecno 25-30 glav pretezno cikastega goveda
v ob¢ini Videm na juzZnem robu Dravskega polja, kjer v reji govedo krmijo z izklju¢no doma
pridelano krmo. Pozimi so Zivali v hlevu in krmljene s senom in travno silazo, sicer se zivali
prosto pasejo in imajo na voljo suho seno. Vitaminski dodatki v obliki lizalnih kamnov so
vedno na voljo. Pri teletu je $lo za umetno osemenitev.

Splosni klinicéni pregled

Veterinar je aprila 2014 ob kliniénem pregledu novorojene telice, krizanke med lisastim
in cikastim govedom (LS/CK)CK opazil atrezijo anusa in dodatno izraslo okon¢ino zadaj v
blizini repa. Telica se je napenjala zaradi onemogocene defekacije, vendar je bila Zivahna,
odzivna, z rahlo poviSano frekvenco pulza, temperaturo 38,6 °C in normalno frekvenco
dihanja. Pri avskultaciji plju¢ in srca ni bilo zaznati nenormalnosti. Popek je bil brez
posebnosti. Anus je bil popolnoma zaprt (popolna atrezija, leva slika). Strukture in odprtine
secno-spolnega aparata (preddvor noznice, zunanje ustje secnice; podsecni¢ni mosnjicek,
sramnica z ustnicami, presredek in S¢egetavéek) so bile normalno razvite in zival je urinirala
brez posebnosti. Telica je imela normalno razviti dve prsni in dve medeni¢ni okonc¢ini, poleg
pa Se dodatno slabo razvito in mo¢no okrnjeno okoné¢nino, ki je bila na trup pritrjena
brez sklepne povezave na podrocju presredka (regio perinealis), lateralno od vulve na desni
strani (leva slika). Gibljivost sklepov dodatne okoncine je bila mo¢no omejena, motori¢ne
kontrole in obcutljivosti na dotik v temu delu ni bilo.

Operativni poseg

Pri telici stari tri dni se je v sploSni in lokalni anesteziji izvedla kirur§ka rekonstrukcija
anusa (odstranitev opne) in s kirur§ko ekcizijo odstranila dodatna okoné¢ina (desna slika).
Pred njeno popolno odstranitvijo je bilo potrebno podvezati Zilo, ki je prehajala na to
okon¢nino, domnevno eno od perinealnih vej a. pudende interne.

Patoanatomska in genetska preiskava

Po kirurs§ki odstranitvi smo SEL izmerili, odstranili kozo, podkozno tkivo in druge
strukture ter termiéno obdelali kosti.

Vzorce DNA smo izolirali iz tkiva SEL in iz krvi telice s kitom Wizard Genomic DNA
Purification Kit (Promega). Iz vzorcev DNA smo s PCR pomnozili mikrosatelite z uporabo
kita Finzymes Bovine Genotypes Panel 1.2 (Finzymes). Lo¢evanje pridobljenih fluorescentno
oznacenih produktov PCR smo opravili z avtomatskim genskim analizatorjem ABI PRISM
310 Genetic Analyser (Applied Biosystems). Rezultate kapilarne elektroforeze smo analizirali
s programom GeneMapper® v3.7.
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Rezultati

Telico smo spremljali Sest mesecev po kirur§kem posegu, vtem ¢asu niimela pooperativnih
komplikacij. Kirur§ke rane so se normalno zacelile in vzpostavila se je normalna defekacija.
Telica je normalno prirascala.

Patoanatomska preiskava

je pokazala, da je bila dodatna okonc¢ina nepopolno razvita, dolzine priblizno 40 cm ter
enakomerno porasc¢ena z dlako, stopalo se je koné¢alo z dvema parkljema. Okonéina je bila
tanka in deformirano ukrivljena vstran na podroc¢ju stopala. Glede na obliko prepoznanih
kosti, ki naj bi ustrezale kolénici in zadnjim stopalnicam (tj. zadnji kraénici) ter na podlagi
oblikovanosti sklepnih ploskev za nartnice na bazi krac¢nice sklepamo, da je §lo za dodatno
zadnjo desno okoncino. Podro¢je kolénice, stegna in goleni je bilo zelo zreducirano in slabo
razvito (na nekaterih delih so bile kosti neprepoznavne), medtem ko je bila ve¢ina kosti stopala
(stopalnice, predvsem pa prstnice) precej dobro razvita. Podrocje kolénice je bilo zapolnjeno s
precejSnjo kolicino mascobnega tkiva, med mascobo pa smo nasli votlino velikosti priblizno
S x 3 cm, ki je bila zmerno napolnjena z redko in bistro rdeckasto tekocino. Mi§i¢no tkivo
na dodatni okong¢ini ni bilo razvito. Zivcev na okonéini nismo nasli, okon¢nino je s trupom
povezovala tudi vecja zila, ki se je koncala v mas¢obi na podrocju kolénice. Druga vecja zila se
je zacela v podroc¢ju nad sko¢nim sklepom in je potekala po dorzalni strani stopala (v sulcusu
longitudinalis dorsalis krac¢nice) do parkljev, kjer se je razcepila na dva kraka, ki sta potekala
do obeh distalnih prstnic - parkeljnic (os ungulare). Kol¢nica je bila popolnoma zraséena
kost, dolga 12,4 cm in slabo razvita, vendar Se vedno oblikovana tako, da se je dalo dolog¢iti
kranialni in kavdalni konec kosti. Nanjo se je prislanjala kost v obliki polovi¢cne krogle, ki
bi lahko ustrezala stegnenicni glavi. Stegnenica je bila oblikovno in funkcionalno nerazvita,
domnevno sta jo sestavljali dve lo¢eni kosti nepravilnih ovalnih oblik (polovi¢na krogla, na
katero se je prislanjala kost nepravilne piramidalne oblike). Nanjo se je prislanjala manjSa
trikotna kosc¢ica dolzine 4 cm, ki bi lahko ustrezala golenici. Stika oz. sklepne povezave med
golenjo kostjo in nartnicami ni bilo (neomejeno premikanje). Stopalo je bilo (v primerjavi s
stebrom okoncine) bolje razvito. Dokaj razvite nartnice v treh vrstah so bile med sabo ko§¢eno
zra§¢ene,a se je dalo razbrati levo petnico in delno razvito skoc¢nico. Distalna vrsta nartnic (os
tarsale Iin II+I1) je po vsej verjetnosti manjkala, saj se je na zrasc¢eno kost nartnic pod kotom
s sklepom pripra§éala kra¢nica. Krac¢nica je bila najbolje razvita kost dodatne okonénine
(podobna dvojni cevi, na preCnem prerezu nakazna kvadratasto obliko). Sklepna ploskev
na bazi kracnice je bila oblikovana pod kotom, da se je prilegala nartnicam. Longitudinalna
Zlebova na dorzalni in plantarni strani sta bila nakazana. Na distalnem okrajku so bile
sklepne ploskve za proksimalno prstnico nepopolno razvite, predvsem medialni sklepni valj,
saj sklepna ploskev in sagitalni greben na njej sploh nista bila izrazena. Druge stopalnice
ni bilo razvite. Prstnice so bile precej dobro razvite (predvsem za Cetrti prst), vendar je bil
dlan¢éni¢no-prstnicni sklep precej ukrivljenim proti medialni strani.

Genetska preiskava
Primerjava alelov posameznih mikrosatelitov iz DNA, izolirane iz SEL, in DNA, izolirane iz

krvi telice, je pokazala ujemanje vseh alelov posameznih mikrosatelitov. Na elektroferogramu
ni bilo opaziti dodatnih vrhov, ki bi lahko nakazovali moznost mozaicizma.
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Razprava

V tej reji je bil to prvi primer prirojene miSicnoskeletne motnje, zato pojav dveh razliénih
prirojenih motenj pri teletu krizancu s cikastim govedom (pygomelia in atrezija anusa)
kaze bolj na dedovanje mutiranih genov kot zunanjih vplivov okolja med osemenitvijo in

Slika: Telica takoj po kotitvi z atrezijo anusa in dodatno ektopi¢no okoncino (levo
in telica dva tedna po kirurski odstranitvi dodatne okoné¢ine (desno)

brejostjo. Vzrok za polymelio pri sesalcih so lahko kromosomske napake ali mutacije na
genih. Mutacije so pri enem ali ve¢ genih vkljucenih v fosforilacijske poti. Te poti regulirajo
ubikvitinacijo in poslediéno razgradnjo proteinov, ki kontrolirajo prehod proteinov,
odgovornih za aktivacijo transkripcije genov vklju¢enih v celi¢ni ciklus in apoptozo, v jedro.
Omenjene mutacije na genih in kromosomske napake so lahko tudi posledica zunanjih
teratogenov. Primer polymelie pri telici ¢rno bele pasme so opisali Hirsbrunner in sod. (3),
vendar je Slo pri njihovem primeru za dodatno sprednjo okoncino in telica ni imela drugih
malformacij. Po podatkih Svicarskih rejskih zdruZenj ¢rno belega, lisastega in rjavega
goveda se polymelia pojavlja izjemno redko (incidenca pod 0,004%) (3). Dodatna ektopi¢na
okoncina se je pri na$i telici izkazala za zadnjo desno nogo, pritrjeno na trup brez sklepne
povezave. Proksimalni del okonc¢ine do skoCnega sklepa je bil izrazito zreduciran, medtem
ko je bilo stopalo dobro ohranjeno, le ukrivljeno v medialno smer. Primerjava profila
mikrosatelitov je pokazala popolno identicnost med aleli DNA izolirane iz SEL in krvi telice,
kar kaze, da ektopi¢na okoncina zelo verjetno pripada telici, vendar pa ne moremo izkljuéiti
himere enojajénega dvojcka. Glede na pretekla porocanja bi dodatna okoncina z rastjo

se lahko uspeSno sanira s kirurSkimi posegi, kar vodi v boljSe pocutje in videz zivali (4).
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Stari¢ in Zadnik sta v Sloveniji opisala en primer atrezije anusa in pet primerov atrezije
kolona pri moskih teletih ¢rno bele pasme (5). V naSem primeru je operacija anusa telici
omogocila normalno iztrebljanje in s tem prezivetje, poleg tega pa je uspesna operativna
odstranitev SEL, kljub tezavni lokaciji v blizini zunanjih spolovil, prepreé¢ila morebitne
poskodbe ter zivali omogoc¢ila nemoteno nadaljnje zivljenje.
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Case report: Polymelia in a newborn calf crossbreed
with Cika cattle

Polymelia or supernumerary ectopic limb (SEL) is a congenital anomaly of musculoskeletal
system that can be found at different animal body regions. This malformation usually
occurs solitarily or rarely together with other developmental/ inheritable anomalies. In
the case of a newborn female calf (crossbred with Cika cattle) anal atresia together with
SEL attached to the perineal region was observed. We performed surgical reconstructionof
the anal canal and the SEL removal following pathoanatomical diagnosis and genetic test
(microsatellite profiles). The SEL was underdeveloped, partly deformed and not functional.
The hip bone, femur, tibia and fibula were extremely reduced while the tarsals, metatarsals
and phalanges were developed almost normally. Around the hip bone a large amount of fat
tissue was present while the limb was devoid of muscular tissue. Comparisons between
microsatellite profiles showed complete similarity of alleles therefore the SEL most likely
belongs to the calf. The coincidence of polymelia and anal atresia in the same animal points
out the inheritance of abnormal genes. The operation of anal atresia enabled the animal
normal life and the successful removal of the SEL improved her wellbeing and appearance.
The present paper is the first report of polymelia in a cattle calf in Slovenia.
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