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0g ad pad hefur hvorki ad hluta né i heild verid lagt fram adur til harri préfgradu.
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Agrip

Muskéttur  (globrann) er fageetur brunleitur litur sem finnst i islenska hrossakyninu.
Erféafraedilegur bakgrunnur litarins er ekki fullpekktur en liklegt er ad hann komi fram vegna
ahrifa nokkurra erfdaseeta & branan grunnlit sem er arfblendinn fyrir leirlit. Eitt peirra erfdaseeta
sem liklegt er ad hafi ahrif er E-sati, par sem ad genid MC1R styrir litarefnamyndun ymist i att
ad svortu eda brinu eumelanin eda raudu, gulu eda appelsinugulu fedmelanin. Tveer
meginsamsaetur finnast i E-seti i hrossum. Onnur peirra er villigerdin E* sem er rikjandi og
eykur myndun eumelanins, hin er samsetan E® sem er vikjandi og raskar virkni MC1R gensins
svo ad fedmelanin er myndad. | E-sati geta hross med branan grunnlit ymist haft arfgerd E*E*
eda E*E® en almennt er ekki haegt ad greina hvora arfgerdina pau bera utfra lit peirra. Arfgerd i
E-seeti hefur pdé ahrif a lit par sem ad tioni E*E* arfgerdar hefur reynst herri i dékkum
blaebrigdum bruns grunnlitar og litilshattar hvit mynstur eru umfangsmeiri i brdnum hrossum
med arfgerd E*E®.

Markmid pessarar rannsoknar var ad greina hvort ad arfgerd i E-sati geti haft ahrif & pad hvort
brant hross sem er arfblendid um leirlit verdi brant eda muskétt ad lit. Erfdasynum var safnad
ar 48 branum, skolbrinum og muskottum islenskum hrossum sem talin voru bera leirlit. Genin
MCI1R, ASIP og MATP voru arfgerdargreind og tengsl arfgerdar i E-seti vid litasvipgerd
hrossana athugud med tolfreedigreiningu.

Nidurstddur rannsoknarinnar benda til pess ad ekki séu tengsl a milli arfgerdar i E-seti og
muskotts litar i islenskum hrossum og ad ahrif fra 6drum erfdaseetum i samspili vid arfblendni

fyrir leirlit valdi pvi ad muskottur litur komi fram.

Lykilord: hross, arfgerdargreining, erfdabreytileiki, muskéttur (glébrunn), MC1R, MATP
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1. Inngangur

1.1 Hrossaraekt

Talid er ad madurinn hafi haldid og raektad hross (Equus caballus) i um 5.500 ar en hvar pau
voru fyrst tamin (e. domesticated) hefur lengi verid umdeilt (Librado o.fl., 2016; Ludwig o.fl.,
2009). Fornleifarannsoknir hafa bent til pess ad fyrsta tamning hrossa hafi att sér stad a gresjum
Evrasiu (Kasakstan og Ukraina) (Ludwig o.fl., 2009; Raudsepp o.fl, 2019; Warmuth o.fl.,
2012), sem & sinum tima voru adal busveadi villtra forfedra peirra, Tarpan hrossa (Equus ferus)
(Warmuth o.fl., 2012). Nyleg sameindaerfdafraedileg rannsokn Librado o.fl. (2021) & uppruna
tamdra hrossa hefur na stadfest ad fyrsta tamning peirra atti sér stad a vestr&enum gresjum
Evrasiu. Madurinn gerdi sér gott mot med pvi ad temja hross, en engin tamin dyrategund
(hasdyr) hefur haft jafn mikil ahrif a sogu hans og hrossin. Tilkoma peirra umbreytti
samgdngum, landbnadi og hernadi (Librado o.fl., 2016; Raudsepp o.fl, 2019) par sem ad med
beim gatu menn ferdast lengra og hradar en nokkurn timann adur og auk pess nytt pau til burdar

og dréttar vid ymis storf (Levine, 1999).

Morg hagnyt hlutverk hrossa hafa nu fallid upp fyrir en madurinn hefur a margan hatt haldio
nanum tengslum vid pau (Bowling og Ruvinsky, 2000) og i dag eru pau mikilsmetnir félagar i
baedi leik og starfi (Ingimar Sveinsson, 2010). Med raktunarstarfi og drvali fyrir akvednum
frammistodueiginleikum, m.a. hrada, Gthaldi og ganghafni, og 6likum svipgerdum, eins og
skopulagi, steerd og lit, hefur madurinn buid til 400-500 mismunandi hrossakyn (Raudsepp o.fl,
2019). A seinustu arum hafa sérstok reektunarmarkmid unnid ad pvi ad beata adurnefnda
eiginleika med mismunandi aherslum a milli kynja. bar af leidandi eru flest hrossakyn i dag
einangradir erfdahdpar sem einkennast af einsleitni innan kyns en miklum breytileika & milli
kynja (Petersen o.fl., 2013). Fjoldi hrossa i heiminum virdist hafa haldist nokkud stédugur en
talid er ad hrossum hafi faekkad um einungis 0,6% sidastlidin 20 ar. Arid 2021 var fjoldi peirra
azetladur 57.419.470 hross (Allan, 2021).

1.1.1 islenska hrossakynid
islensk hross eru talin afkomendur hrossa sem barust til islands med skandinaviskum

landndmsmoénnum i kringum &rid 870 (Hendricks, 1995; Stefan Adalsteinsson, 2004). Alyktad
er ad peir hafi einungis flutt med sér fa drvalshross par sem ad skipakostur peirra var ekki stor
og siglingaleid hingad til lands erfid (Albert Johannsson, 1991; Ingimar, 2010). Allt fra
landnami voru hross Omissandi hluti samfélagsins & Islandi og voru lengi vel eina
samgongutaekid a landinu (Ingimar, 2010) en i dag njota pau mikilla vinselda sem reidhross,
baedi & Islandi og erlendis (Gunnfridur Elin Hreidarsdottir o.fl., 2014).
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Islenska hrossakynid er eitt elsta og hreinreektadasta hrossakyn heims (Hendricks, 1995).
islensku hrossin hafa ad miklu leiti motast af einangrun i um arpasund (Ingimar, 2010), en
margt bendir til pess ad litid eda ekkert af hrossum hafi verid flutt til landsins eftir arid 1.100
(Albert, 1991). Hross hafa pa verid rektud hér & landi &n nokkurrar bléndunar vid énnur
hrossakyn og vardveitt eiginleika sem tapast hafa i 6drum kynjum (Ingimar, 2010). Nattaran
hefur einnig &tt sinn patt i métun kynsins par sem ad dmild vedrétta, fodurskortur og énnur
hardindi a fyrri arum leiddu til pess ad einungis hardgerdustu hrossin lifdu af (Gunnfridur o.fl.,
2014; Ingimar, 2010).

Umfram allt annad einkennir fjolbreytni islensk hross og ber par haest ad nefna fjélhafni & gangi
og litafjolbreytileika. I mérgum erlendum hrossakynjum hefur hreinraektun lita verid stundud
(Albert, 1991) en pad hefur ekki tidkast & Islandi og Islendingar virdast hafa lagt herslu & ad
eiga hross med fallega liti (Ingimar, 2010). Fleiri litir eru pvi til i islenska hrossakyninu en i
flestum 6drum kynjum eda alls 15 adallitir sem med 6llum getur komio fyrir skjoétt, hjalmskjott
(Stefan, 2004), yrjuskjétt (Haase o.fl., 2009) og yruskjoétt mynstur (Haase o.fl., 2015).

1.2 Litaakvordun spendyra
Litir og litamynstur spendyra eru & medal fjdlbreyttustu eiginleika sem finnast i nattarunni

(Caro og Mallarino, 2020). Litafar peirra akvardast af tvenns konar litarefni (e. melanin) i hig,
og harum, annars vegar eumelanin (e. eumelanin) sem er svart eda brunt ad lit og hins vegar
fedbmelanin (e. pheomelanin) sem ymist er rautt, gult eda appelsinugult (Freyja Imsland, 2015).
Litarefnin eru myndud i sérstokum litfrumum (e. melanocytes) en proskaferli peirra & einnig
sinn patt i akvordun litafars par sem ad ferli litarefnamyndunar (e. melanogenesis) getur ekKki
att sér stad fyrr en ad starfheefar litfrumur hafa nad proska. Fundist hafa yfir 150 gen sem
tengjast litafari spendyra (Cieslak o.fl., 2011) sem ymist hafa ahrif & proska litfrumnanna eda &
litarefnamyndunina sjalfa (Rieder o.fl., 2001).

1.2.1 Pproskaferli litfrumna
proskaferli litfrumna hefst snemma & fésturstigi med adgreiningu sortukimfrumna (e.

melanoblasts) Gt fra fjélhaefum stofnfrumum hnodakambsins (e. neural crest) (Cieslak o.fl.,
2011; Liu o.fl., 2014). ber fjolga sér um leid og peer flytjast frd& hnodakambi og setjast ad i
yfirhid (e. epidermis) og harsekkjum (Freyja, 2015), par sem per sérhafast ad lokum i
litfrumur og mynda litarefni i sérstokum frumulifferum sem kallast sortuagnir (e.
melanosomes) (Caro og Mallarino, 2020). Roskun & pessu ferli getur gert pad ad verkum ad
litfrumur flytjast ekki edlilega um likamann eda séu jafnvel 6feerar um ad mynda litarefni, en i

slikum tilfellum kemur alhvitt eda hvitt mynstur fram i svipgerd einstaklings (e. leucism)
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(Cieslak o.fl., 2011). Nokkur gen styra proskaferli litfrumna med pvi ad hafa ahrif &
adgreiningu, flutning, fjélgun, sérhafingu og/eda lifun sortukimfrumna og litfrumna
(Steingrimsson o.fl., 2006; Thiruvenkadan o.fl., 2008). Medal peirra er pekkt ad genin MITF,
PAX3, SOX10, KIT og EDNRB gegni mikilveegum hlutverkum (Cieslak o.fl., 2011). Mikill
breytileiki hefur fundist i pessum genum i hisdyrum par sem ad madurinn hefur stundad talsvert
arval fyrir mynstrudum svipgerdum sem tengjast peim (Freyja, 2015), par af hefur mestur
breytileiki fundist i hrossum (Henkel, o.fl., 2019).

MITF kédar fyrir umritunarpaettinum MITF sem er mikilvegur fyrir proska og starfsemi
litfrumna (Steingrimsson o.fl., 2006). Umritunarpatturinn hefur oft verid nefndur adalstjornandi
vid akvordun litafars par sem hann styrir tjaningu fjélda gena sem tengd hafa verid vid proska
sortukimfrumna & fésturstigi, myndun og proska sortuagna i litfrumum og ferli
litarefnamyndunar (Cieslak o.fl., 2011; Thomas og Erickson, 2008). Genin PAX3 og SOX10
koda fyrir samnefndum umritunarpattum en tjaningu MITF er m.a. styrt af peim (Thomas og
Erickson, 2008). Stokkbreytingar i pessum premur genum valda pvi ad litfrumur skortir i htid
og héari (Mort, o.fl., 2015) sem leidir til margskonar alhvitra eda hvit mynstradra svipgerda (Hou
og Pavan, 2008). Hauswirth o.fl. (2012) voru fyrst til ad tengja breytileika i MITF vid litafar i
hrossum og greindu fra 10 basapara innsetningu i geninu sem veldur hjalmskjéttu/slettuskjottu
(e. splashed white) litamynstri sem einkennist einkum af hvitu & hofai, fotum og kvid. Ad auki
hafa fundist fimm adrar stokkbreytingar sem tengjast hjalmskottu i hrossum, par af prjar i MITF
og tveer i PAX3 (Hauswirth o.fl., 2012, 2013; Henkel, o.fl., 2019; Magdesian o.fl., 2020).

KIT kddar fyrir tyrosin kinasa frumuhimnuvidtaka (KIT) sem er asamt bindli sinum, KITL,
naudsynlegur fyrir flutning, fjolgun og lifun sortukimfrumna (Marklund o.fl., 1999; Mort, o.fl.,
2015). Virk bodleid vidtakans fjolgar starfhefum litfrumum m.a. med pvi ad leida til
umbreytinga & MITF sem auka umritunarvirkni hans (Thomas og Erickson, 2008). Tengsl KIT
vid litafar i hrossum hafa mikid verid rannsékud, en alls hafa fundist 24 stokkbreytingar i geninu
sem valda allt fra litilshattar hvitu mynstri upp i alhvitt i svipgerd (Brooks o.fl., 2007; Brooks
og Bailey, 2005; Haase o.fl., 2007, 2009, 2011 2015; Hauswirth o.fl., 2013; Holl og Bailey,
2010; Marklund o.fl., 1999).

EDNRB kddar fyrir 6drum vidtaka, G-proteintengdum frumuhimnuvidtaka (EDNRB)

(Steingrimsson o.fl., 2006), en genid er eitt af peim sem styrt er af MITF (Vachtenheim og

Borovansky, 2010). EDNRB og bindill hans, EDN3, eru naudsynlegir fyrir flutning og lifun

baedi sortukimfrumna og idratauga (e. enteric neurons) & degi 10,5 til 12,5 & fosturstigi (Hou og

Pavan, 2008; Shin o.fl., 1999). Stokkbreytingar i EDNRB orsaka pvi margvislegar hvitar
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svipgerdir asamt ymsum lifedlisfreedilegum kvillum en greint hefur verid fra slikum tilfellum i
monnum (McCallion og Chakravarti, 2001), musum (Matsushima o.fl., 2002) og hrossum
(Metallinos o.fl., 1998). I hrossum felst stokkbreytingin i tvibasabreytileika sem i arfblendnu
astandi veldur siduskjottu litamynstri (e. frame-overo) sem einkennist af hvitu & sidum og kvid
en i arfhreinu astandi er stokkbreytingin hins vegar banvan. Arfhrein fol6ld fedast alhvit med
bleika hid og bla augu en deyja stuttu eftir kdstun vegna parmastiflu (Metallinos o.fl., 1998;
Santschi o.fl., 1998; Yang o.fl., 1998).

1.2.2 Litarefnamyndun
Litarefni i hud og harum spendyra gegna ymsum hlutverkum, par & medal sem hluti af

samskiptafyrirkomulagi og makavali peirra, sem felu- eda hermilitir, vorn fyrir geislun fra sélu
og varnaradgerd gegn snikjudyrum (Reissmann og Ludwig, 2013). Likt og adur hefur verid
nefnt er tvenns konar litarefni myndad i spendyrum, svart/brint eumelanin og
rautt/gult/appelsinugult fedmelanin. Litarefnin eru i grunninn baedi myndud Gr amindsyrunni
tyrosin i gegnum hvarfleidir litarefnamyndunar (Mort, o.fl., 2015; Thiruvenkadan o.fl., 2008),
sem eiga sér stad i sortudgnum litfrumna (Caro og Mallarino, 2020). Litarefnamyndun hefst
med umbreytingu tyrdsins yfir i 3,4-dihydroxyfenylalanin (DOPA) og pvi nast yfir i dopakinon
(e. dopaquinone), en bedi efnahvorfin eru hvotud af ensiminu tyrésinasa (TYR)
(Thiruvenkadan o.fl., 2008). Skortur & TYR leidir pvi til pess ad ekkert litarefni myndast i
litfrumum og annad form af alhvitu kemur fram i svipgerd einstaklings (albinismi) (Cieslak
o.fl., 2011; Mort, o.fl., 2015). Breytileiki i TYR geninu, sem kddar fyrir ensiminu TYR, hefur
mikid verid rannsakadur i tengslum vid litafar i hasdyrum (Cieslak o.fl., 2011), en greint hefur
verid fra stokkbreytingum i geninu sem valda albinisma i m.a. kéttum (Imes o.fl., 2006),
nautgripum (Schmutz o.fl., 2004) og saudfé (Stefan Adalsteinsson, 1977). Ekki hefur verid
greint fra albinisma i hrossum (Sponenberg og Bellone, 2017).

Eftir ad dopakinon hefur verid myndad af TYR adskiljast hvarfleidir litarefnanna, en par & eftir
reedst hvort myndad er eumelanin eda feomelanin af bodvirkni frumuhimnuvidtakans MC1R
(Mort, o.fl., 2015).

Vid eumelanin myndun er ddépakinén umbreytt i dépakrom (e. dopachrome) sem getur i
framhaldi farid i gegnum tveer hvarfleidir til ad mynda eumelanin (Thiruvenkadan o.fl., 2008).
I peim leidum koma genin TYRP1 og DCT (einnig pekkt sem TYRP2) vid sogu (Cieslak o.fl.,
2011; Sulaimon og Kitchell, 2003). Onnur hvarfleidin felur i sér umbreytingu dopakréms yfir i
5,6-dihydroxyindélkarboxylsyru (DHICA) sem ensim DCT gensins hvatar. [ hinni hvarfleidinni
umbreytist dopakrom &n utanadkomandi ahrifa yfir i brdnleitt 5,6-dihydroxyindol (DHI)
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(Sulaimon og Kitchell, 2003; Thiruvenkadan o.fl., 2008). TYRP1 genid kodar fyrir ensiminu
TYRP1 sem er svo naudsynlegt til ad umbreyta brdnleitu DHI yfir i svart eumelanin (Cieslak
o.fl., 2011). Stokkbreytingar i TYRP1 geta pvi valdid branni svipgerd likt og synt hefur verid
fram & i m.a. kottum (Lyons o.fl., 2005), hundum (Schmutz o.fl., 2002), nautgripum (Berryere
o.fl., 2003) og saudfé (Gratten o.fl., 2007). | ranns6kn Rieder o.fl. (2001) var breytileiki i
TYRP1 geninu skodadur i tengslum vid litafar i hrossum. Tveir einbasabreytileikar (SNP)
fundust i geninu en peir reyndust ekki hafa ahrif & litafar hrossa i synahopi rannsoknarinnar,
sem innihélt pé engin hross med bruna svipgerd (Rieder o.fl., 2001). Li o.fl. (2014) skodudu
einnig breytileika i TYRP1 i hrossum, nanar tiltekid Mongdlskum hrossum. Nidurstédum peirra
bar saman vid rannsokn Rieder o.fl. (2001), en ad auki var greint fr4 pvi ad tjaning gensins

reyndist mest i h(d raudra hrossa og minnst i htd grarra hrossa (Li o.fl., 2014).

Myndun feémelanins er 6had ensimunum DCT og TYRP1 og a sér einungis stad i vidvist
amindsyrunnar systein (Lamoreux o.fl., 2002; Sulaimon og Kitchell, 2003) og fjarveru TYR
(eftir myndun dopakindn i upphafi litarefnamyndunar) (Cieslak o.fl., 2011). Dopakinén
sameindir hvarfast pa vid systein amindsyrur, vid pad myndast nokkrar gerdir systeinyldépa (e.
cysteinyldopa) og frekari oxun & peim leidir svo til myndunar fedmelanins (Lamoreux o.fl.,
2002; Thiruvenkadan o.fl., 2008).

MCI1R er G-préteintengdur frumuhimnuvidtaki (Wolf Horrell o.fl., 2016) sem virkjar pa
bodleid sem styrir hlutféllum eumelanins og fedmelanins i litarefnamyndun, ferli sem kallast
pigment type switching (Freyja, 2015). Virk bodleid vidtakans er meginskilyrdi fyrir eumelanin
myndun (Wolf Horrell o.fl., 2016) en han ytir undir virkjun MITF gensins sem eykur sidan
umritun genanna TYR, TYRP1 og DCT sem likt og adur hefur verid lyst studla ad myndun
eumelanins (Levy o.fl., 2006). Horménid a-MSH virkjar bodleidina med pvi ad bindast MC1R,
hins vegar ef proteinid ASIP er til stadar binst pad vidtakanum og hindrar bodleidina sem veldur
bvi ad febmelanin er myndad i stad eumelanins (Cieslak o.fl., 2011; Freyja, 2015). Pad ma pvi
segja ad hlutfoll eumelanins og fedmelanins i litarefnamyndun radist i gegnum MCI1R og
jafnvaeginu a milli a-MSH og ASIP (Cieslak o.fl., 2011). Stokkbreytingar i MC1R geninu sem
leida til pess ad vidtakinn tapar virkni sinni (e. loss-of-function mutations) leida einnig til
myndunar fedmelanins og hafa per verid tengdar vid litafar i mérgum dyrategundum (Suzuki,
2013). Samseetur slikra stokkbreytinga eru almennt vikjandi i spendyrum og hafa pvi einungis
ahrif a litarefnamyndun i arfhreinu astandi, par med nagir yfirleitt ein rikjandi samseta til ad
virkja myndun eumelanins (Cieslak o.fl., 2011). Ad sama skapi hefur verid greint fra

stokkbreytingum i ASIP geninu og tengslum peirra vid litafar i fjélda dyrategunda (Hubbard
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o.fl., 2010). I geninu hafa einnig fundist baedi rikjandi og vikjandi samsaetur, par sem rikjandi
samsetur valda myndun feémelanins og vikjandi samsaetur i arfhreinu &standi valda myndun
eumelanins (Cieslak o.fl., 2011).

1.3 Litafar og litaerfdir hrossa
Litir og litaerfdir hrossa hafa lengi verid ahugaefni hrossaeigenda og -reektenda (Thiruvenkadan

0.fl., 2008) og hafa margir lagt upp med pvi ad reekta einstaka liti. Litir hrossa eru almennt taldir
hafa adeins fagurfradilegt gildi (Sponenberg og Bellone, 2017) en pa er rétt ad visa i skrif
Ingimars (2010) sem segja: ,,godur hestur hefur ,,engan® lit en litfagur gedingur gledur auga
eiganda sins.” Litirnir eru p6 nytsamlegir vid audkenningu einstaklinga og eru oft fyrsta
visbending um rangt etterni (Rieder, 2009; Thiruvenkadan o.fl., 2008), en akvednir litir geta
einnig aukid verdgildi og sélumoguleika hrossa sem bera pa (Ingimar, 2010). Villtar
dyrategundir eru almennt einsleitar ad lit & medan husdyr baa yfir meiri litafjolbreytileika og a
pad vid um hross (Rieder, 2009). | dag bda hross yfir miklum litafjélbreytileika en enginn litur
virdist vera takmarkadur vid adeins eitt hrossakyn. Pad bendir til pess ad litatengdar
stokkbreytingar hafi att sér stad snemma i tamningarferli villtra hrossa (Thiruvenkadan o.fl.,
2008). | rannsokn Ludwig o.fl. (2009) fékkst su kenning stadfest par sem litill litafjoIbreytileiki

fannst & medal villtra hrossa en breytileikinn jokst & medal fyrstu tomdu hrossanna.

Raudur, brann og jarpur eru prir grunnlitir hrossa og akvardast peir af samspili tveggja
erfoaseeta, E- og A-sti (Bailey og Brooks, 2020). Raudur litur einkennist af jafndreifdum
raudleitum lit um likamann (febmelanin allsstadar), & moti einkennist brunn litur af
jafndreifdum svértum lit (eumelanin allsstadar) og jarpur litur einkennist pa af raudleitum lit &
buk (feébmelanin) en svortum lit a faxi, tagli og fétum (eumelanin). HUA hrossa sem bera
grunnlitina er yfirleitt svort og augu dokk (Rieder, 2009). Oll raud, brin eda jérp hross eru po
ekki eins & litinn par sem ad fjolmorg bleebrigdi geta komid fyrir i hverjum lit (Sponenberg og
Bellone, 2017). Litirnir geta verid allt fr pvi mjog ljosir yfir i mjog dokkir (Thiruvenkadan
0.fl., 2008) en blaebrigdi peirra radast af 6pekktum erfdasaetum (Bailey og Brooks, 2020).

AOdrir litir sem finnast i hrossum koma fram vegna ahrifa fra 6drum erfdasaetum sem ymist deyfa
grunnlitina eda valda hvitu mynstri samhlida peim (Thiruvenkadan o.fl., 2008). C-seeti er eitt
peirra sem deyfir grunnlitina. Arfblendid astand i seetinu veldur pvi ad raudur verdur ad
leirljosum lit og jarpur verdur ad moldottum lit, en pad hefur almennt engin ahrif & brinan
grunnlit (Rieder, 2009). Leirljos litur einkennist af jafndreifdum gulleitum eda rjomalitudum lit
a feld asamt lj6su eda nanast hvitu faxi og tagli. Moldéttur litur einkennist af sama lit og leirljos

a buk en svipar til jarpa litarins par sem svartur litur heldur sér & faxi, tagli og fétum
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(Baendasamtok islands, e.d.-b, e.d.-c; Locke o.fl., 2001). HU® leirljésra og moldéttra hrossa er
idulega dokk en getur einnig verid branbleik og eru augu peirra oftast dokk ad lit en geta verio
mo- eda gullit (Baeendasamtok Islands, e.d.-b, e.d.-c). Arfhreint astand i seetinu veldur pvi hins
vegar ad allir grunnlitir verda ad mjog ljosum lit sem kallast folur (Bailey og Brooks, 2020).
Jafndreifdur rjdmalitadur bleer eda jafnvel nanast hvitur litur & feld einkennir félan lit &samt
bleikri hud og blaum augum (Mariat o.fl., 2003). Leirljés, moldottur og folur eru saman nefndir
leirlitir (e. cream colours) og likt og med grunnlitina geta mérg mismunandi bleebrigdi einnig

komid fyrir i peim (Sponenberg og Bellone, 2017).

Ch-seeti er annad erfdasati sem deyfir grunnlitina og veldur litum sem einkennast af einskonar
malmgljaa (Cook o.fl., 2008). Badi arfblendid og arfhreint astand i s&tinu valda pvi ad raudur
verdur ad jafndreifoum gul- eda gullleitum lit & feld &samt ljosu eda hvitu faxi og tagli og jarpur
verdur ad lit sem einkennist af sama lit & buk en ljésbrinum eda stkkuladibranum lit & faxi,
tagli og fotum (Sponenberg og Bellone, 2017). bessum litum getur verid audvelt ad rugla saman
vid leirljésan og moldottan lit en 6likt peim er litur hGdar og augna almennt ljésari (Bailey og
Brooks, 2020). HUA peirra er jafnan ljosbrun eda brdnbleik og augu gulleit p6 pau geti einnig
verid dokk (Sponenberg og Bellone, 2017). Ahrif Ch-satis eru frabrugdin ahrifum C-satis ad
bvi leiti ad arfblendid astand i seetinu hefur einnig ahrif a branan grunnlit (Cook o.fl., 2008).
Brann verdur pa ad lit sem einkennist af 1josbranum eda sukkuladibrdnum lit & buk en oft dekkri
branum lit a faxi, tagli og fotum (Bailey og Brooks, 2020) og sama hud- og augnlit og
fyrrnefndir litir (Sponenberg og Bellone, 2017). Gudni porvaldsson (2004) hefur kallad pessa
liti kampavinsliti sem visar til enska heiti peirra champagne en Stefan Adalsteinsson (2001)
hefur lagt til ad peir séu kalladir glélitir og ad Ch-seeti gefid pa globjart med raudum lit, glébrdnt

med branum lit og gldmoldott med jorpum lit.

Onnur erfdasati sem pekkt er ad valdi breytingum a grunnlitunum eru m.a. D-szti (alottir litir),
Z-seeti (vindottir litir), G-seeti (granun med aldri), Rn-saeti (litforéttir litir), To-seeti (skjottir
litir), O-seeti (siduskjottir litir) o.fl. sem tengjast genunum MITF og KIT og valda hvitum
mynstrum (Bailey og Brooks, 2020; Sponenberg og Bellone, 2017; Rieder, 2009;
Thiruvenkadan o.fl., 2008) en peim verdur ekki gerd frekari grein hér.

1.3.1 E-sati (MCI1R) og A-s=ti (ASIP) )

E-sati (e. extension) er annad tveggja erfdasaeta sem akvardar grunnlit hrossa. | E-s&tinu er ad
finna genio MC1R (Thiruvenkadan o.fl., 2008), sem likt og &dur hefur verid lyst styrir
litarefnamyndun ymist i att ad eumelanini eda feémelanini. | hrossum finnast tveer

meginsamseetur i E-seeti sem segja til um pad hvort ad hross verdi brint eda rautt ad lit (Bailey
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og Brooks, 2020). Onnur peirra er villigerdin E* en hin virkjar MC1R vidtakann og eykur
myndun eumelanins. Hin er samsatan E® en hun veldur dvirkum vidtaka og eykur pannig
myndun feémelanins (Shang o.fl., 2019). E* er rikjandi yfir E® og pvi valda arfgerdir E*E* og
E*E® branum grunnlit en arfhrein arfgerd E®E® veldur raudum grunnlit (Thiruvenkadan o.fl.,
2008). Marklund o.fl. (1996) voru fyrst til ad lysa breytileika i MC1R geninu i hrossum og
greindu fra stokkbreytingu sem er abyrg fyrir samsetunni E® en han felur i sér

einbasabreytileikann C > T.

A-seti (e. agouti) er hitt erfdasaetio sem kemur ad akvordun grunnlita en pad styrir stadbundinni
dreifingu eumelanins um likamann p.e.a.s. hvort ad hross verdi brint eda jarpt ad lit (Bailey og
Brooks, 2020). | A-satinu ma finna genid ASIP (Thiruvenkadan o.fl., 2008), sem eins og adur
hefur verid fjallad um kédar fyrir préteininu ASIP sem hindrar myndun eumelanins. [ hrossum
finnast tveer meginsamsaetur i A-seti, likt og i E-szti (Rieder, 2009). Villigerdin A leidir til
myndunar a virku ASIP préteini sem veldur pvi ad fedbmelanin myndast & buk. Myndun
eumelanins heldur sér hins vegar & faxi, tagli og fotum (Sponenberg og Bellone, 2017) par sem
ad ASIP genid virdist ekki vera tjad par i hrossum (Bailey og Brooks, 2020). Samsatan A2
orsakast af 11 basapara Urfellingu i ASIP (Rieder o.fl., 2001) og leidir til myndunar & 6virku
ASIP proéteini sem leyfir myndun eumelanins (Sponenberg og Bellone, 2017). A” er rikjandi
yfir A%, arfgerdir AAA* og A*A? valda pvi jorpum grunnlit en arfhrein arfgerd A2A? veldur
branum grunnlit (Thiruvenkadan o.fl., 2008).

par sem ad A-seti hefur einungis ahrif & dreifingu eumelanins er a.m.k ein rikjandi E* samsata
i E-seeti skilyrdi fyrir pvi ad ahrif rikjandi A* samsatu komi fram (virkur MC1R vidtaki verdur
ad vera til stadar). Med arfhreinni vikjandi arfgerd E®E® i E-seti er einungis myndad fedmelanin
og ahrif hennar koma pvi fram 6had arfgerd i A-sati. Arfgerd E°E® er pvi pad sem kallad er
vikjandi yfirsted (e. recessive epistatis) yfir A-szti (Thiruvenkadan o.fl., 2008). I toflu 1 ma
sja hvada samsetningar arfgerda i E- og A-seti geta verid & bak vid raudan, brinan og jarpan

grunnlit.

Tafla 1. Grunnlitir og mogulegar arfgerdir peirra i E- og A-sati (Bailey og Brooks, 2020).

Grunnlitur Arfgerd i E-saeti Arfgerd i A-saeti
Raudur EeE® AAAA L AAAZ eFa APA?
Brinn E*E* eda E*E® A?A2

Jarpur E*E* eda E'E® AAAR eBa AMA?




1.3.2 C-seati (MATP)
C-seti (e. cream) er abyrgt fyrir leirlitum i hrossum (Thiruvenkadan o.fl., 2008). Leirlitir koma

fram sokum stokkbreytingar i geninu MATP (einnig pekkt sem SLC45A2) sem felst i
einbasabreytileikanum G > A sem taknadur er med samsatunni C°" (Mariat o.fl., 2003). C*" er
rikjandi og deyfir rautt fedmelanin yfir i gult en hefur almennt engin ahif a eumelanin (Locke
o.fl., 2001). Lifefnafraedileg ahrif samsatunnar & litarefnamyndun eru 6pekkt par sem ad virkni
MATP gensins hefur ekki enn verid skilgreind, pé er pekkt ad genid tengist flutningi ensimsins
tyrdsinasa (Bailey og Brooks, 2020). Villigerdin C* er vikjandi og hefur engin deyfandi ahrif &
litarefni. Arfhrein arfgerd C*C* hefur par med engin ahrif a grunnliti en arfblendin arfgerd
C*C°" veldur leirljésum og moldéttum lit (Mariat o.fl., 2003). Arfhrein arfgerd C¢"CC" deyfir
hins vegar baedi fe6- og eumelanin og veldur pvi ad allir grunnlitir verda ad folum lit (Bailey
og Brooks, 2020). C°" samsztan synir svokallad 6fullkomid riki (e. incomplete dominance) par
sem ad arfblendid og arfhreint astand hennar valda 6likum litum (Rieder, 2009). I t6flu 2 ma

sja hvada ahrif arfgerdir i C-sati hafa & raudan, brunan og jarpan grunnlit.

Tafla 2. Ahrif arfgerdar i C-sati 4 grunnliti (Thiruvenkadan o.fl., 2008).

Grunnlitur Arfgerd i C-saeti Litur sem kemur fram
cct Raudur
Raudur crcer Leirljés
cereo Folur
cct Brunn
Brdnn crco Brunn
cocer Folur
ccr Jarpur
Jarpur crcer Moldéttur
cocer Folur

1.3.3 Ch-sati (SLC36A1)
Ch-sati (e. champagne) deyfir grunnliti yfir i svokallada kampavinsliti (gloliti) i hrossum

(Sponenberg og Bellone, 2017). | s&tinu hafa fundist tveer samseetur, villigerdin Ch* sem er
vikjandi og samsaetan Ch® sem er rikjandi. Ch* hefur engin deyfandi ahrif & litarefni en Ch®
deyfir baedi rautt eumelanin yfir i gult og svart eumelanin yfir i brant (Thiruvenkadan o.fl.,
2008). Arfhrein arfgerd Ch*Ch* hefur par med engin éhrif & grunnliti en arfgerdir Ch*Ch® og
ChCChC leida badar til kampavinslita. Olikt CC" samsaetunni i C-sati, sem synir 6fullkomid riki,
koma somu litir fram i arfblendnu og arfhreinu astandi Ch®, en samsatan synir pa svokallad
fullkomid riki (e. complete dominance) (Bailey og Brooks, 2020). par var ekki fyrr en nokkud
nylega sem greint var fra pvi ad genid SLC36A1 er ad finna i Ch-seti, en pad gerdu Cook o.fl.



i rannsdkn sinni ario 2008. bau fundu stokkbreytingu i SLC36A1 sem felst i
einbasabreytileikanum C > G og er abyrgur fyrir samsatunni ChC. Stokkbreytingin veldur
breytingum a préteini sem genid kodar fyrir og er talid tengjast proska sortuagna i litfrumum,
en pannig deyfir Ch® litarefnin (Cook o.fl., 2008).

1.4 Muskottur (glébrinn) litur
I islenska hrossakyninu finnst fagaetur branleitur litur sem ymist hefur verid nefndur muskéttur,

glébrinn eda mdéraudur (e. smokey black) (Albert, 1991; Gudni borvaldsson, 2006; Stefan,
2001). Liturinn einkennist af jafndreifdum brunleitum lit & feld, brdnbleikri eda
sukkuladibrunni hud og moé- eda gulleitum augum (mynd 1) (Freyja Imsland, munnleg heimild,
28. oktober 2021). Blabrigdi litarins geta svo verid fra ljosbrunum lit, yfir i dokkbrdnan og allt
par & milli (Gudni borvaldsson og Gudrin Jéhanna Stefansdattir, 2008). Sé branleiti liturinn

greinanlegur & feld en htd og augu dokk ad lit nefnist liturinn skolbrinn (Baendasamtok islands,
e.d.-d).

Mynd 1. Muskoétti (globruni) stodhesturinn Hlekkur fra Austurasi (Hera Sol Hafsteinsdéttir, 2022).

pekkt er ad muskottur litur komi fram sékum deyfingar & branum grunnlit (Stefan, 2001) og ad
arfblendni fyrir leirlit tengist honum & einhvern hatt (Albert, 1991; Gudni, 2004), en ad 6dru
leiti er erfdafraedilegur bakgrunnur hans ekki pekktur.

Ahugafdlk um liti hrossa hefur lengi velt vongum yfir erfdafreedilegum bakgrunni litarins.
Bowling (1996) og Stefan (2001) hafa varpad fram peirri tilgatu ad liturinn stafi af rikjandi
samsatu i Ch-seeti (kafli 1.3.3) en ekki af arfblendni fyrir leirlit. Breytileiki i Ch-sati hefur pd
ekki verid skodadur i islenskum hrossum. A méti hafa rannsoknir Gudna (2004, 2006) & litnum
eindregid bent til pess ad liturinn tengist arfblendni fyrir leirlit. | pessu verkefni er gengid Gtfra

bvi ad arfblendni fyrir leirlit tengist muskdttum lit.
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Likt og adur hefur komid fram hefur arfblendni fyrir leirlit almennt engin ahrif a brinan
grunnlit, en muskéttur litur virdist par vera undantekning (Freyja Imsland, munnleg heimild,
30. névember, 2021). Flest hross sem eru brin ad grunnlit og bera leirlit (C*C®") eru apekk
branum hrossum sem ekki bera leirlit (C*C*) og er almennt ekki gerdur greinarmunur & lit
beirra (Baendasamtok islands, e.d.-d). Brin hross sem bera leirlit koma pvi oft & 6vart pegar
undan peim feedast leirlit folold (Sponenberg og Bellone, 2017). Sum hross sem eru brdn ad
grunnlit og bera leirlit verda hins vegar muskaétt og 6nnur skolbrun ad lit. Liklegt er ad um sé
ad reeda samspil nokkurra erfdaseta sem hafa ahrif a birtingarmynd arfblendins leirlitar i

branum hrossum (Freyja Imsland, munnleg heimild, 30. névember, 2021).

Eitt peirra erfdaseeta sem liklegt er ad hafi ahrif a pad hvort ad muskottur litur komi fram er E-
seti (Freyja Imsland, munnleg heimild, 30. nGvember, 2021). Hross med brdnan grunnlit geta
ymist haft arfgerd E*E* eda E*E® i E-seti (tafla 1). Almennt er ekki hagt ad greina hvora
arfgerdina pau bera Gtfré lit peirra (Baendasamtok islands, e.d.-a), en arfgerd i E-sati hefur p6
ad einhverju leiti &hrif & lit. Greint hefur verid fra pvi ad tioni E*E* arfgerdar er heerri i
dokkbrdnum og -jérpum hrossum en i ljosari blebrigoum litanna (Shang o.fl., 2019) og ad
litilshattar hvit mynstur (stjornur, blesur, leistar og sokkar) eru ad jafnadi umfangsmeiri i
brdnum og jorpum hrossum med arfgerd E*E® en arfgerd E*E* (Sponenberg og Bellone, 2017).
pad er pvi ljost ad munur er a lifefnafreedilegum &hrifum arfgerdanna a litarefnamyndun og par
med geetu paer ad hluta til Uskyrt hvers vegna sum brdn hross sem bera leirlit verda brun ad lit

en onnur muskott.

1.5 Arfgerdargreiningar
Arfgerdargreining er ferli til ad dkvarda hvada samsaetur er ad finna i akvednum erfdassetum i

erfdamengi einstaklings. Arfgerdargreiningu er haegt ad framkvaema med mérgum mismunandi
adferoum (Adams, 2022a; Karch, 2016) en hér verdur i stuttu mali greint fra peim adferdum

sem notast var vid i rannsékninni.

Grundvollurinn fyrir pvi ad heegt sé ad arfgerdargreina erfoasyni er ad naginlegt magn af
erfoaefni sé til stadar. Kjarnsyrumognun (e. polymerase chain reaction, PCR) er ferli sem felst
i pvi ad magna upp pad sveedi erfdaefnis sem & ad greina (Powledge, 2004). Vid framkvaemd
kjarnsyrumognunar er Gtbain hvarflausn sem fer i gegnum akvedid hitunarferli. Hitunarferlid
virkjar r6d efnahvarfa sem bua til morg eintok af einu akvednu svadi erfdaefnis. petta ferli
skiptist i grunninn i prju stig (Klug og Cummings, 2002). A fyrsta stigi & sér stad edlissvipting
(e. denaturation) par sem ad tvipatta DNA sameindir adskiljast og verda einpatta. A 6dru stigi

bindast sérstakir fram- og afturvisar (e. forward and reverse primers) peim til ad afmarka pad
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svaedi sem & ad magna upp. Ad lokum binst ensimid DNA polymerasi visum og framlengir pa
med pvi ad afrita eftir einpatta DNA sameindunum og myndar & ny tvipatta DNA sameindir
(miniPCR bio, 2020; Powledge, 2004). bessi prju skref mynda saman einn hring (e. cycle) sem
heegt er ad endurtaka eins oft og 6skad er eftir. Med 20 til 30 endurtekningum myndast yfir
milljon eins eintok af akvednu sveedi efdaefnis. Eftir kjarnsyrumognun er svo haegt ad

arfgerdargreina (Klug og Cummings, 2002).

Radgreining erfdaefnis (e. DNA sequencing) er ein adferd til ad arfgerdargreina. DNA
sameindir eru ad hluta til byggdar upp af fjérum bésum (e. nucleotides), adenin (A), sytosin
(C), guanin (G) og tymin (T) (Bates, 2022). Radgreining felst i pvi ad finna Gt ndkveema basar6d
DNA sameindar og akvarda arfgerd utfra rodinni (Adams, 2022b).

Skerdibutagreining er énnur adferd til ad arfgerdargreina og notast vid sérstok skerdiensim (e.
restriction enzyme) sem klippa DNA sameindir i sundur & akvednum stodum i basardd. bessir
stadir kallast skerdiset og verda pau ad vera til stadar i basarcd DNA sameinda svo ad
skerdiensim Klippi peer. Ef ad skerdiset eru ekki til stadar i basar6d DNA sameinda, t.d. vegna
einbasabreytileika, eru peer ekki klipptar. Skerdibatagreining felst svo i pvi ad adskilja afurdir
skerdiensima Ut fra sterd peirra, en sterd fer eftir fjolda basa (Lantz, 2017). Rafstraumur er
notadur til ad flytja DNA sameindirnar i gegnum agarosagel (e. gel electrophoresis) par sem ad
steerri sameindir flytjast styttra og minni sameindir lengra (Smith, 2022). Eftir rafdratt koma
DNA sameindirnar fram & gelinu sem skerdibutar (bdnd) og er steerd peirra akvordud Gtfra
stodludu syni (DNA ladder) med pekktum steerdum, sem rafdregid er & sama geli (Lantz, 2017;
Smith, 2022). Utfra stzerd og fjélda banda & geli er svo hagt ad dkvarda arfgerd (Lantz, 2017).
Rafdrattur a agardsageli eftir kjarnsyrumdgnun er enn 6nnur adferd til ad arfgerdargreina. Su

adferd notast vid sama ferli og skerdibutagreining en an skerdiensima (Smith, 2022).

1.6 Markmid
Eitt af opinberum raektunarmarkmidum fyrir islenska hrossakynid er ad vidhalda 6llum

mogulegum litaafbrigdum innan stofnsins (Fagrad i hrossaraekt, e.d.). Til ad vinna ad pvi
markmidi er naudsynlegt ad auka pekkingu okkar & erfoafreedilegum bakgrunni islenskra

hrossalita.

Markmid pessarar rannsdknar er ad styrkja stodir pekkingar a erfoum muskaétts (globrans) litar
og tengslum hans vid arfgerd i E-sati i islenskum hrossum. Rannsdknarspurningin sem pessu
verkefnid er &tlad ad nalgast er hvort arfgerd i E-sati geti haft ahrif & pad hvort brant hross sem

er arfblendid i C-seti verdi brant eda muskott ad lit. MC1R genid var arfgerdargreint i 48
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brdanum, skolbrinum og muskottum islenskum hrossum sem talin voru bera leirlit. ASIP genid
var einnig arfgerdargreint til ad stadfesta ad hrossin veeru i grunninn brin (A®A%) og somuleidis
var MATP genid arfgerdargreint til ad stadfesta ad hrossin baeru leirlit (C*C°"). Tengsl arfgerdar
i E-seeti vid litasvipgerd branna hrossa sem reyndust bera leirlit voru athugud med

tolfraedigreiningu.
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2. Efni og adferdir

Einangrun erfdaefnis og arfgerdargreining voru framkvemd & rannsdknarstofu Matis

(www.matis.is) i Reykjavik.

2.1 Einstaklingar
Valin voru 48 hross til arfgerdargreiningar ar WorldFeng (WF), skyrsluhaldskerfi og

Upprunazttbok islenska hestsins. Valid var byggt a litaskraningu og etterni par sem sett voru
skilyrdi fyrir branum adallit i litaskraningu (2 Brunn) og leirlitum einstaklingum (4 Leirljos; 5
Moldéttur; 40 Hvitur/Hvitingi) i eettartré. Vid valid var einnig tekid mid af litblee i litaskraningu
(21 Brunn/glo; 22 Brann/mo; 25 Brunn/milli) med pad ad markmidi ad velja einstaklinga med

fjolbreytt bleebrigdi brdns adallitar.

Erfdasyni Ur 30 véldum einstaklingum voru pegar til i synasafni rannséknarstofu Matis, 3 i
synasafni Tilraunastodvar Haskola Islands i meinafreedum ad Keldum (Keldur) og 15 harsynum
var safnad ur peim einstaklingum sem ekki var til erfdasyni ar. Ljésmyndum sem syndu lit
hara/feldar, hidar og augna var safnad til ad leggja mat a litasvipgerd. Leidbeiningar um mat &
litasvipgerdum ma sja i vidauka | og ljosmyndir af hluta einstaklinga ma sja i vidauka I1. I t6flu
3 hér ad nedan ma sja valin hross eftir litasvipgerd asamt upplysingum um erfdasyni,
feedingarnumer, nafn og uppruna.

Tafla 3. Yfirlit yfir arfgerdargreind hross og upplysingar um erfdasyni, feedingarnimer, nafn,
uppruna og litasvipgerad.

Syni Faedingarnimer Nafn Uppruni Litasvipgerd
Ho024775540 1S2009180601 Arelius Hemla Il Muskott
Ho024790686 152021284976 Drofn Hvolsvollur Muskott
Har 1S2019158161 Dokkvi pufur Muskott
KE4196 152012235402 Eir Skipanes Muskott
Ho024787813 1S2020182476 Englaséngur Klettholt Muskatt
Ho024785367 1S2013181053 Erlingur Uxahryggur Muskott
Ho024778839 1S2012236751 Eyglo Leirulaekur Muskatt
Ho024770546 1S2007236639 Fagranott Borgarnes Muskatt
Har 1S2020281024 Ferskja Uxahryggur Il Muskatt
Har 1S2015280600 Fold Hemla Il Muskott
Ho024754954 1S1999280600 Gjalp Hemla Il Muskott
Ho024787591 1S2014225342 Gldodis Reykir Muskatt
Ho024788454 1S2003281125 Gullnétt Pula Muskatt
Ho024790388 1S2017187573 Hlekkur Austurds Muskott
Har 1S2016225342 Nn Reykir Muskatt
Har 152018187362 Oskar Langholt Il Muskatt
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Tafla 3. Framhald.

Syni Faedingarnimer Nafn Uppruni Litasvipgerd
Har 1S2013255619 Smella Fremri-Fitjar Muskatt
Ho024753455 151992257006 poka Saudarkrékur Muskott
KE1945 1S2008288712 Alisa Midengi Skolbrin
Ho024785090 152012286756 Agusta Arbzjarhjéleigall  Skolbrin
Ho024790988 1S2014257688 Finndis (bisholl Skolbrun
Ho024781390 1S2008280519 Freyja Baldurshagi Skolbruan
Ho024787590 152013225342 Heiddis Reykir Skolbran
Ho024778097 1S2011137796 Herkules Hjardarfell Skolbrin
Ho024787738 152012265100 Hreindis Litli-Dalur Skolbran
Ho024787437 1S2018201472 Hressing pingbrekka Skolbrin
Ho024782662 1S2005235546 isbran Sydstu-Fossar Skolbran
Ho024785206 1S2016201219 Katla Hélateigur Skolbrin
Har 1S2002269975 Kledpatra Tunga Skolbrin
Har 1S2018180608 Mokkur Hemla ll Skolbrin
Har 152017180608 Nn Hemla Il Skolbrun
Har 1S2017125339 Moli Reykir Skolbrin
Ho024790782 1S2016280610 Ronja Hemla Il Skolbrin
Har 1S2001225159 Vanting Reykir Skolbrin
Ho024776441 152001284163 Vok Skalakot Skolbran
Har 152020135846 Vorour Skradur Skolbrun
Ho024756214 152004235852 Fia Giljahlid Brun
Ho024786972 1S2014280608 Freydis Hemla ll Brun
Har 1S2017280612 Lexia Hemla ll Brudn
Ho024778689 1S2012136763 Smyrill Alftards Brun
Ho024780990 1S2012156076 Traustur Hvammur 2 Brun

Har 1S2008280608 Valdis Hemla ll Brun
KE1011 1S2001158503 Andri Vatnsleysa Brun
Har 1S2016281022 Dimmalimm Uxahryggur Il Brun
Ho024790784 152016280608 Fanndis Hemla Il Brun
Ho024789707 1S2015280608 Hrafndis Hemla Il Brun
Ho024790618 1S2017157001 Sigurfari Saudarkrékur Brun
Ho024774383 1S2006280608 Séldis Hemla Il Brun

2.1.1 Préfun arfgerdargreininga
Valin voru 13 hross ur synasafni rannsoknarstofu Matis til ad profa adferdir arfgerdargreininga.

Valid var eingéngu byggt & litaskraningu med pad ad markmidi ad sja allar mégulegar arfgerdir
genanna MC1R, ASIP og MATP i nidurstédum. Upplysingar um erfdasyni, fedingarnimer,

nafn, uppruna og litasvipgerd pessara einstaklinga ma sja i toflu 4.
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Tafla 4. Yfirlit yfir arfgerdargreind hross fyrir préfun arfgerdargreininga.

Syni Faedingarnimer Nafn Uppruni Litasvipgerd
KE7938 1S2021225360 Audlind Képavogur Dokk bran
KE7941 152017184978 Eldur Hvolsvollur Raudur
Otilgreint - - - Movindott
KE8027 152018158169 Grimar pafur Jarpur
Otilgreint = - - Moalottur
KE7936 1S2021182098 Leikur Lauftan Jarpur
KE8029 152018158166 Rokkur pafur Dokk jarpur
Otilgreint - - - Grar
Otilgreint - - - Brin
Ho024788592 1S2018282700 Sélrdn Selfoss Hvit (Fol)
KE7939 1S2021282096 Stilla Lauftan Jarpvindétt
KE8024 1S2019256099 Ulfynja Skinnastadir Moldott
Otilgreint - - - Leirljés

2.2 Undirbuningur harsyna
Erfoaefni var einangrad Ur harsynum og foreldragreining framkveemd & peim til ad stadfesta

&tterni einstaklingana. Buid var ad einangra erfdaefni syna sem til voru hja rannsoknarstofu
Matis og Keldna og stadfesta atterni peirra fyrir adrar rannsoknir.
2.2.1 Einangrun erfdaefnis

Vid einangrun erfdaefnis Ur harsynum var notast vid svokallada HotSHOT adferd sem er

einfold, fljétleg og mikid notud adferd vid einangrun erfdaefnis Ur vefjasynum.

Svo ad haegt sé ad einangra erfdaefni ar hari er naudsynlegt ad harsekkir fylgi harsyninu. Fyrir
hvert harsyni voru nokkrir harsekkir (u.p.b. 6 sekkir) klipptir af endum haranna i 0,2 mL PCR
strip glos og 75 uL af Alkaline Lysis buffer beett Gt i hvert glas. GIdsunum var nast komid fyrir
i MiniAmp Thermal Cycler (Applied Biosystems) PCR vél sem keyrdi hitunarferli par sem ad
edlissvipting & DNA sameindum & sér stad vid 95°C i 30 minutur og eftir pad keelt nidur i 4°C.
AJ lokum var 75 uL af Neutralizaion buffer bett ut i hvert glas og par med voru erfdasyni
tilbdin.

2.2.2 Foreldragreining

Foreldragreining var framkveemd & harsynum (15 syni) par sem ad érmerki var ekki lesid af

einstaklingum vid harsynatoku.

Vid framkvaemd foreldragreiningar var notast vid Equine Genotypes Panel 1.1 Kit (F850,
Thermo Fischer), sérstakt profefnasett (e. reagent kit) fyrir foreldragreiningar hrossa. Sautjan
bekkt erfoaseti (VHL20, HTG4, ATH4, HMS7, HTG6, AHT5, HMS6, ASB23, ASB2,
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HTG10, HTG7, HMS3, HMS2, ASB17, LEX3, HMS1 og CA425) voru arfgerdargreind og
arfgerdir einstaklinga bornar saman vid arfgerd foreldra peirra. Upplysingar um arfgerdir
foreldra voru séttar i WF. Hvarflausnir voru Gtbanar eftir leidbeiningum fra framleidanda og

synum komid fyrir i 3730 DNA analyzer (Applied Biosystems) radgreiningarvél.

2.3 Fram- og afturvisar
Upplysingar um visa sem notadir voru fyrir kjarnsyrumégnun fengust hja Freyju Imsland, sem

jafnframt hannadi pa, og voru peir pantadir og framleiddir hja Eurofins Genomics
(https://eurofinsgenomics.eu). | tflu 5 ma sja upplysingar um visana, basaradir peirra og lengd

afuroa (fjoldi basapara, bp) asamt genum og pekktum breytileikum sem finnast i peim.

Tafla 5. Fram- og afturvisar sem notadir voru.

Gen Breytileiki Visir* Basarod Afurd (bp)

MCIR C>T MC1R_F 5'-CCTACCTCGGGCTGACCACCAA-3' 460
MC1R_R 5'-GAGAGGACACTAACCACCCAGATG-3'

ASIP 11 bp urfelling  ASIP_F 5'-CTTTTGTCTCTCTTTGAAGCATTG-3' 102/91
ASIP_R 5'-GAGAAGTCCAAGGCCTACCTTG-3'

MATP G>A MATP_F 5'-GAAGCTGACCTGGGCCATAAC-3' 289

MATP_R 5'-CCGCGTGATGAGAGCATTCC-3'
*F stendur fyrir framvisi og R fyrir afturvisi

2.4 Kjarnsyrumognun
Kjarnsyrumognun var framkveaemd prisvar fyrir hvert erfdasyni, & peim sveedum sem breytingar

finnast i genunum. Fyrir MC1R var pad utrdd 1, fyrir ASIP Utrdd 2 og fyrir MATP (trdo 2.

Til ad byrja med var stokklausn visa (100 uM) pynnt 1:10 med afjonudu vatni (10 uL visir og

90 uL vatn) svo Gr vard 10 uM vinnslulausn.

Vid framkvaemd kjarnsyrumdgnunar var hvarflausn atblin & eftirfarandi hatt: 10 uL Taq DNA
Polymerase 2x Master Mix RED 1,5 nM MgCl2 500 (A180303, Ampligon), 1 uL framvisir (10
uM) (MC1R, ASIP eda MATP), 1 uL afturvisir (10 uM) (MC1R, ASIP eda MATP) og 6 pL
afjonad vatn asamt 2 uL af erfdasyni (2-10 ng/mL). Erfdasyni var buid ad magngreina i

NanoDrop Lite Spectrophotometer og pynna eftir porfum.

Hvarflausnunum var komid fyrir i 0,2 mL 96 holu PCR bakka par sem lausnir sem innihéldu
visa fyrir MC1R foru saman & bakka (alls 48) og lausnir sem innihéldu visa fyrir ASIP eda
MATP foru saman & bakka (alls 96). Bokkunum var nast komid fyrir i tveimur MiniAmp

Thermal Cycler (Applied Biosystems) PCR vélum sem keyrdu &kvedin hitunarferli.
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MCA1R for i gegnum hitunarferli sem skiptist i prjd stig og er lyst & mynd 2. A fyrsta stigi & sér
stad edlissvipting & DNA sameindum lausnar vid 95°C i 5 minatur. A 63ru stigi heldur
edlissvipting DNA sameinda afram vid 95°C i 30 sekundur, binding visa vid DNA 4 sér stad
vid 60°C i 30 sekundur og loks lenging & DNA vid 72°C i 1 minutu. Annad stigid er endurtekid
40 sinnum  heildina adur en pridja stig getur hafist. A pridja stigi heldur lenging 8 DNA afram
vid 72°C i 7 minutur og ad lokum er lausnin kald nidur i 4°C.

Ix 40x 1x
S min | 30 sek
95°C
7 min
72°C

60°C

4°C

Mynd 2. Hitunarferli kjarnsyrumégnunar MCI1R.

ASIP og MATP foru i gegnum hitunarferli sem skiptist i fjégur stig og er lyst a mynd 3. Likt og
i hitunarferli MC1R 4 edlissvipting & DNA sameindum lausnar sér stad a fyrsta stigi vid 95°C i
5 minGtur. A 6dru stigi heldur edlissvipting DNA sameinda afram vid 95°C i 30 sekdndur,
binding visa & sér stad vid 62°C i 30 sekundur og loks lenging & DNA vid 72°C i 1 minutur.
Annag stigid er endurtekid 7 sinnum i heildina en med hverri endurtekningu (hring) leekkar
bindingarhitastigido um 1°C (ar 62°C i 55°C), adferd sem kallast Touchdown PCR. bridja stig
hefst & edlissviptingu DNA sameinda vid 95°C i 30 sekdndur, binding visa heldur afram vid
55°C i 30 sekandur og loks & sér stad lenging & DNA vid 72°C i 1 minutu. pridja stigid er
endurtekid 28 sinnum i heildina adur en fjorda stig getur hafist. A fjorda stigi heldur lenging

DNA afram vid 72°C i 7 minutur og ad lokum er lausnin keld nidur i 4°C.
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1x {54 28x 1x

5 min | 30 sek 30 sek

95°C
7 min

72°C

62°C
-1°C/hring

55°C

4°C

Mynd 3. Hitunarferli kjarnsyrumognunar ASIP og MATP.

2.5 Rafdrattur og gelhreinsun
Arangur kjarnsyrumégnunar var metinn med pvi ad rafdraga afurdir hennar & agarésageli.

Tvenns konar gel var Utbuid, 2% og 4% agarosagel.

2% gel var Utbdid med pvi ad blanda 7 grommum af agarésa saman vid 350 mL af 1XTAE lausn
0g 4% gel med pvi ad blanda 14 grommum af agardsa saman vid 350 mL af 1xTAE lausn. |
framhaldi var notast vid somu adferd vid gerd gelana sem var eftirfarandi: Lausnin var hitud i
orbylgjuofni og hrist upp i henni inn & milli par til allur agarosi leystist upp og eftir pad geymd
i hitaskép vid 65°C fram ad notkun. 75 mL af agardésalausn var blandad saman vid 3,8 L af
SYBR® Safe DNA Gel Stain og peirri lausn komid fyrir i rafdrattarformi. Brunnar voru métadir
i gelid med sérstokum brunnkdmbum & medan pad var latid standa og storkna i 10-15 minutur.
Brunnkambar voru pa fjarleegdir og gelinu komid fyrir ofan i Sub-Cell® GT Agarose Gel
Electrophoresis System (Bio-Rad) &samt 1XTAE vokva.

20 pL af afurdum kjarnsyrumognunar MC1R var komid fyrir i brunnum 2% gels, 5 uL af
afurdoum ASIP i brunnum 4% gels og 5 uL af afurdum MATP i brunnum 2% gels. Til ad aatla
basasteerd afurda var notast vid 100 bp DNA ladder (N3231, NEB) og 1 kb DNA ladder (N3232,
NEB) til vidmidunar. beim fyrrnefnda var komid fyrir i fyrsta brunni gelsins og peim seinni i
seinasta brunni pess. Gelin voru 6ll rafdregin vid 100 V spennu en MC1R og MATP i 40 minGtur
og ASIP i 60 minatur.

A9 loknum rafdraetti var gelum komid fyrir i Molecular Imager® Gel Doc™ XR+ (Bio-Rad)

myndavél og myndir teknar af peim med forritnu Image Lab 6.0 (Bio-Rad) til ad meta framdratt
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rafdrattar og arangur kjarnsyrumognunar. Arangur kjarnsyrumdgnunar reyndist godur ef

greinileg bond saust i gelinu.

[ tilfelli MC1R voru visar ekki nogu sértaekir og mognudu upp fleiri en eitt svaedi. Geli MC1R
var pa komid fyrir a Syngene™ LED Blue Light Transilluminator teeki sem lysti Gtfjolublauljosi
i gegnum pad og gelbdtur med tilheyrandi erfdasyni af réttri basasterd skorin dr gelinu.
Gelhreinsun MC1R til ad na erfdasyni Gr rafdrattargeli var framkveemd eftir leidbeiningum fra
framleidanda med Monarch® Gel Extraction Kit (T1020, NEB). Ekki purfti ad gelhreinsa ASIP
og MATP par sem ad einungis eitt band sast i gelum og nagt magn af afurdum
kjarnsyrumognunar peirra var til fyrir framhald. A mynd 4 hér fyrir nedan ma sja bénd ASIP,
MC1R og MATP eftir rafdratt.

ASIP MCIR

Mynd 4. Bénd ASIP, MCI1R og MATP i 2% agardsageli eftir rafdratt.
2.6 Arfgerdargreining
Arfgerdargreining var framkveemd med premur mismunandi adferdum, fyrst var radgreining
fyrir MC1R, ASIP og MATP, énnur var skerdibutagreining fyrir MC1R og MATP og pridja
adferdin var rafdrattur & agarosageli eftir kjarnsyrumognun fyrir ASIP (sja adferd rafdrattar
kafla 2.5).

2.6.1 Radgreining
Radgreiningarsyni voru utbain i premur skrefum (Exosap, Cycle og MagBio beads) eftir

leidbeiningum fra framleidendum efnanna sem voru notud. Hitunarferli i skrefum eitt og tvo
voru framkvaemd i MiniAmp Thermal Cycler (Applied Biosystems) PCR vél. Fyrir syni MC1R
voru notadir badi fram- og afturvisar, fyrir ASIP badi fram- og afturvisar og fyrir MATP
afturvisir. Visar voru pynntir tr 10 uM vinnslulausn i 3,5 uM lausn (3,5 pL visir og 6,5 puL

afjonad vatn).
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Til ad byrja med voru hvarflausnir utbunar med Exonuclease | (E. coli) (M0293, NEB) og
Antarctic Phosphatase (M0289, NEB) sem foru i gegnum eftirfarandi hitunarferli: 37°C i 30

minutur og 95°C i 5 minutur.

I 68ru skrefi voru hvarflausnir Gtblnar med Big Dye™ Terminator v3.1 Cycle Sequenceing Kit
(Cat: 4337455, Thermo Fischer) sem foru i gegnum eftirfarandi hitunarferli: 96°C i 30
sekundur, 50°C i 15 sekundur og 60°C i 4 minatur. Hitunarferlid var endurtekid var 25 sinnum

i heildina og ad lokum voru lausnir kaldar nidur i 4°C.
| pridja og seinasta skrefi voru lausnir hreinsadar med HighPrep™ DTR (DT-70050, MagBio).

10 uL af hverju syni voru settir i 0,2 mL 96 holu PCR bakka og bokkum komid fyrir i 3730
DNA analyzer (Applied Biosystems) radgreiningarvel.

2.6.2 Skerdibutagreining
Vio skerdibdtagreiningu var notast vid skerdiensimin Tagl-v2 (R0149, NEB) med skerdiset

T/CGA og AGC/T fyrir MCR1 og Msel (Trull) (R0525, NEB) med skerdiset T/TAA og AAT/T
fyrir MATP. Hvarflausnir voru utbdnar eftir leidbeiningum fra framleidanda i 0,2 mL 96 holu
PCR bakka, MC1R i einn bakka og MATP i annan. Bokkunum var komid fyrir i tveimur
MiniAmp Thermal Cycler (Applied Biosystems) PCR velum par sem MC1R var hitad vid 65°C
i 25 minatur og MATP var fyrst hitad vid 37°C i 25 minatur og svo vid 65°C i 20 minatur.

10 puL af MC1R synum asamt sama magni af Gel Loading Dye (4 mL EDTA (0,5 M) pH 8,0,
22,52 mL 87% glyserol, 0,02 mL Bromophenol Blue og 13,28 mL afjénad vatn) og 10 puL af
MATP synum var komid fyrir i brunnum 2% agarosagels og rafdregin i 45 minatur. Ad lokum

voru teknar myndir af gelum (sja adferd rafdrattar kafla 2.5).

2.7 Gagnaurvinnsla
Gogn foreldragreiningar voru yfirfarin i forritinu Gene Mapper v4.1 (Applied Biosystems™,

https://www.thermofisher.com/is/en/home/brands/applied-biosystems.html). Ad pvi loknu
voru nidurstédur arfgerdargreiningar feerdar inn i Microsoft Excel (Microsoft Corp.,
https://www.microsoft.com) par sem arfgerdir voru bornar saman vid arfgerdir foreldra eda

afkvaema.

Unnid var Gr gdégnum radgreiningar i forritinu Sequencer 5.2.4 (Gene Codes Corp.,
http://www.genecodes.com). Radgreiningarnidurstodur voru faerdar inn i forritid par sem endar

beirra voru snyrtir og nidurstédur bornar saman vid vidmidunar gen ar gagnagrunni GeneBank®
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(MC1R: AF288357.1; ASIP: AF288358.1; MATP: AH012460.2). Arfgerdir voru akvardadar Ut

fra peim breytileika sem fannst i genunum.

Nidurstodur skerdibutagreiningar og rafdrattar fengust med pvi ad lesa af gelmyndum. Fyrir
skerdibutagreiningu voru arfgerdir akvardadar med pvi ad skoda skerdibuta & geli og fyrir

rafdréatt med pvi ad skoda bond a geli.

Tengsl arfgerdar i E-seeti vid litasvipgerd voru athugud med tolfredigreiningu i forritinu
RStudio (Posit Software, https://posit.co). Gognin voru sett upp i tidnitéflu sem var feerd inn i

forritid og Fishers prof framkvaemt med skipuninni fisher.test().
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3. Nidurst6dur

3.1 Foreldragreining

Foreldragreiningar gengu vel og nidurstodur arfgerdargreininga fengust fyrir alla 15
einstaklinga. Fyrir 13 einstaklinga voru arfgerdir foreldra til i WF og stddust atternisskraningar
beirra allra (arfgerd einstaklinga bar saman vid arfgerd foreldra). Fyrir 2 einstaklinga, Ferskju
(Syni: Har) og Dimmulimm (Syni: Har), voru arfgerdir foreldra ekki til i WF og var pvi ekki
heegt ad stadfesta atternisskraningu peirra. Tafla 6 synir nidurstodur i 6 af 17 erfdasaetum fyrir
Mola (Syni: Har) i samanburdi vid foreldra sina.

Tafla 6. Hluti af nidurst6dum ur foreldragreiningu Mola i samanburdi vid foreldra. Litur taknar

hvadan afkvaemi fékk samsaetur sinar. Raudur litur taknar samsaetur sem komid hafa fra médur og
blar litur taknar samsaetur sem komid hafa fra fodur.

Fedingarnimer Nafn Tengsl ABS23 | AHT4 | ASB2 VHL20 | HMS2 | HMS6
152017125339 Moli Afkvaemi I UlOoO O|J OlM M Il K|P P
1S2001225159 Veenting Maédir I SIH O|O R | M R I | P P
1S2005135936 Trymbill  Fadir K uUuj|J Oo|B J J M J K|1P P

3.2 Arfgerdargreining

3.2.1 Radgreining
Radgreiningar gengu heilt yfir vel fyrir MC1R og MATP. Nidurstédur fengust fyrir alla 13

einstaklinga fyrir préfun arfgerdargreininga og fyrir 44 af 48 voldum einstaklingum.

Radgreining fyrir ASIP tokst ekki og nidurstodur fengust ekki fyrir neinn einstakling.

Mynd 5 synir hvernig nidurstédur radgreiningar lita at fyrir MC1R. Nidurstddur & myndinni eru
fyrir 3 einstaklinga sem allir bera mismunandi arfgerd i E-seeti. bessir 3 einstaklingar eru Eldur
(Syni: KE7941), Leikur (Syni: KE7936) og Audlind (Syni: KE7938). Svortu boxin takna
einbasabreytileikann sem finnst i geninu. T stendur fyrir arfhreinu arfgerdina E°E®, Y stendur
fyrir arfblendnu arfgerdina E*E® og C stendur fyrir arfhreinu arfgerdina E*E*.

~HO5_h5_O_KE7941_Ho-litir_MC1R-E_A10P30

C T
CCTGG CCOG TG T

=i
(=]
—
la]

G T G AG C

= D05S_d5_0O_KE7936_Ho-litir_MC1R-F_A10P3020_2022-04-01 Fragment bas
Tl c 6 ACC TG C T
TCCGACTC TG C T

Mynd 5. Nidurst6dur radgreiningar fyrir MCIR fyrir 3 einstaklinga.
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Mynd 6 synir hvernig nidurstédur radgreiningar lita t fyrir MATP. Nidurstodur & myndinni eru
fyrir 3 einstaklinga sem allir bera mismunandi arfgerd i C-sati. bessir 3 einstaklingar eru Sélrun
(Syni: Ho024788592), Glédis (Syni: Ho024787591) og Smyrill (Syni: Ho024778689). Svortu
boxin takna einbasabreytileika sem finnst i geninu. A stendur fyrir arfhreinu arfgerdina C¢'C",

R stendur fyrir arfblendnu arfgerdina C*C®" og G stendur fyrir arfhreinu arfgerdina C*C*.

T
A AR AR AJdAIdJd ARITdJdARAA

Mynd 6. Nidurstédur radgreiningar fyrir MATP fyrir 3 einstaklinga.

3.2.2 Skerdibutagreining
Skerdibuatagreiningar gengu ad mestu leiti vel. Nidurstoédur fengust fyrir alla 13 einstaklinga

fyrir profun arfgerdargreininga og fyrir 44 af 48 voldum einstaklingum.

Mynd 7 synir hvernig nidurstodur skerdibutagreiningar lita Gt fyrir MC1R. Einn skerdibatur
taknar afhreinu arfgerdina E*E*, prir skerdibutar takna arfblendnu arfgerdina E*E® og tveir

skerdibutar takna arfhreinu arfgerdina E°E®.

Mynd 7. Skerdibutar MCI1R i 2% agardsageli eftir skerdibutagreiningu.
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Mynd 8 synir hvernig nidurstédur skerdibutagreiningar lita Gt fyrir MATP. Einn skerdibutur
taknar arfhreinu arfgerdina C*C* og tveir skerdibutar takna arfblendu arfgerdina C*CC'.

Arfhreina arfgerdin CS'CC kom ekki fram i skerdibUtagreiningu.

'

C+cC1' C+C+

- =
200 bp

100 bp

Mynd 8. Skerdibutar MATP i 2% agardsageli eftir skerdibutagreiningu.

3.2.3 Rafdrattur a agardsageli eftir kjarnsyrumognun
Rafdrattur & agarosageli eftir kjarnsyrumagnun fyrir ASIP gekk vel. Nidurstddur fengust fyrir

alla 13 einstaklinga fyrir profun arfgerdargreininga og fyrir 44 af 48 voldum einstaklingum.

Mynd 9 synir hvernig nidurstodur rafdrattar lita Gt fyrir ASIP. Eitt band taknar arfhreinu
arfgerdina A2A? og tvo bond takna arfblendnu arfgerdina AAA2. Arfhreina arfgerdin AAAA kom

ekki fram i rannsokninni.

200 bp

AaAa AAAa

100bp - B e )

Mynd 9. Bond ASIP i 4% agardsageli eftir rafdratt.
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3.2.4 Arfgerdir
I to6flu 7 mé sja arfgerd og litasvipgerd einstaklinga fyrir profun arfgerdargreininga. Nidurstodur

fengust fyrir 6ll erfdasati fyrir alla 13 einstaklinga.

Tafla 7. Arfgerd og litasvipgerd einstaklinga fyrir préfun arfgerdargreininga. Arfgerdir A- og C-sta
eru Ur radgreiningu og arfgerd A-szetis er Ur rafdraetti 4 agardsageli eftir kjarnsyrumognun.

Syni Nafn Litasvipgerd E-saeti (MCIR) A-sati(ASIP) C-szeti (MATP)
KE7938 Audlind Dokk bran E*E* AA2 crct
KE7941 Eldur Raudur E°E® AZA® ccr
Otilgreint - Movindott E*EY A2A2 cc*
KE8027 Grimar Jarpur E*E® AAA? ccr
Otilgreint - Moalottur E*E® A2A2 c*Cc*
KE7936 Leikur Jarpur E*E® AAA? ccr
KE8029 Rokkur Dokk jarpur E*E* AAA? ccr
Otilgreint - Grar E*E® A2A2 cC*
Otilgreint - Brun E*E* AA? crcr
Ho024788592  SAlrdn Hvit (Fol) E°E® AZA? coce
KE7939 Stilla Jarpvindétt E*E® AAA2 crct
KE8024 Ulfynja Moldétt E*E* APA CHCcer
Otilgreint - Leirljés E°E® ArAR crcer

I t6flu 8 ma loks sja arfgerd og litasvipgerd valinna einstaklinga. Nidurstodur fengust ekki eda
voru 6areidanlegar fyrir 4 af 48 einstaklingum og var peim eytt Ur synahop. Af 44 einstaklingum
sem nidurstddur fengust fyrir reyndust 7 einstaklingar ekki bera leirlit (C*C* i C-sati) og var
beim einnig eytt ar synahop. Litir i t6flu tdkna pa einstaklinga sem eytt var ar synahép. Blar
litur tAknar ad nidurstddur fengust ekki og gulur litur taknar arfgerd C*C* i C-sati.

Tafla 8. Arfgerd og litasvipgerd valinna einstaklinga. Arfgerdir E- og C-sata eru Ur radgreiningu og
arfgerd A-saetis er ur rafdraetti & agardsageli eftir kjarnsyrumoégnun.

Syni Nafn Litasvipgerd  E-sati (MC1IR) A-sati(ASIP) C-seeti (MATP)
Ho024775540  Arelius Muskétt E'E* AzA2 crcer
Ho024790686  Drofn Muskott E*E® AzA2 crco
Har Dokkvi Muskott E*E® A2A? crce
KE4196 Eir Muskaott E*E® AzA2 cHcer
Ho024787813  Englasongur  Muskatt E*E® AA? crcer
Ho024785367  Erlingur Muskaott E*E® A2A2 crcer
Ho024778839  Eygld Muskott E*E® AcA2 crco
Ho024770546  Fagranott Muskott E*E* AA? crcer
Har Ferskja* Muskott E*E® AA? cHcer
Har Fold Muskott E*E® A2A? crco
Ho024754954  Gijalp Muskaott E*E® AzA2 crcer

26



Tafla 8. Framhald.

Syni Nafn Litasvipgerd  E-sati (MC1R) A-szeti (ASIP) C-szeti (MATP)
Ho024787591  Glodis Muskott E*E® A2A? crco
Ho024788454  Gullnott Muskott E*E® AA? crcer
Ho024790388  Hlekkur Muskott E*E® AzA2 crco
Har Nn (Reykir) Muskott E*E® AA? crce
Hér Oskar Muskott E*E® AA2 crcer
Har Smella Muskott E*E® AA? cco
Ho024753455  boka Muskott E*E® AZA? crcer
KE1945 Alisa Skolbrin E*E® AA? crco
Ho024785090 Agusta Skolbrun E*E® A2A2 Ccrcer
Ho024790988  Finndis Skolbrun - - -
Ho024781390 Freyja Skolbrun E*E* AcA? crce
Ho024787590  Heiddis Skolbrin E*E® AzA2 ccer
Ho024778097  Herkdles Skolbran E*E* AcA2 crco
Ho024787738  Hreindis Skolbrun E*E® A?A2 crce
Ho024787437  Hressing Skolbrun E*E® AA? cHcer
Ho024782662  isbrun Skolbrun E*E* A2A? crce
Ho024785206  Katla Skolbran E*E® AA? crcer
Har Kledpatra Skolbrun E*E® AA? crcer
Har Mokkur Skolbran E*E® AzA2 crce
Har Nn (Hemla ll)  Skolbrin E*E® AA2 crcer
Har Moli Skolbrun - AA2 -
Ho024790782 Ronja Skolbrun E*E* A2A2 crcer
Har Vaenting Skolbrun E*E® AA? cce
Ho024776441  Vok Skolbrin E*E® AA? crcer
Har Vordur Skolbrin E*E® AA? crco
Ho024756214  Fia Brin E*E* A2A? ccr
Ho024786972  Freydis Brun E*E® AA? ctCc*
Har Lexia Brun E*E® AcA2 cct
Ho024778689  Smuyrill Bruan E*E® A2A2 ctct
Ho024780990  Traustur Brun E*E® A2A2 crco
Har Valdis Brun E*E® A?A2 cct
KE1011 Andri Bruan E*E® AzAZ crcer
Har Dimmalimm  Brun E*E® A2A2 cct
Ho024790784  Fanndis Brun E*E® AzA2 crcer
Ho024789707  Hrafndis Brun - - -
Ho024790618  Sigurfari Brin - - -
Ho024774383  Sdldis Bruan E*E® AZAZ cct

*Ekki heegt ad stadfesta aetterni med foreldragreiningu en ekki eytt dr gagnasafni par sem C*C”
greindist i C-seeti.

27



3.2.5 Adrir breytileikar i MATP
i nidurstodum radgreiningar fundust tveir adrir einbasabreytileikar i MATP geninu i samanburdi

vid vidmidunargen (AH012460.2, GeneBank®). Breytileikarnir fundust baedi i einstaklingum
fyrir profun arfgerdargreininga og voldum einstaklingum. I toflu 9 ma sja i hvada einstaklingum

breytileikarnir fundust.

Tafla 9. Adrir breytileikar sem fundust i MATP.

Syni Nafn Litasvipgerd Arfgerd i C-szeti (MATP)  Breytileiki*
KE8029 Rokkur Dokk jarpur ccr 1
- - Maaléttur ccr 1
Ho024785367 Erlingur Muskatt crcer 1
KE7941 Eldur Raudur ccr 1
Ho0024787590 Heiddis Skolbrin crce 1
Har Kledpatra Skolbrun crcer 1
Har Vaenting Skolbrun crcer 1
Ho024780990 Traustur Bran crco 2
KE8027 Grimar Jarpur ccr 2
Ho024775540 Arelius Muskétt crcer 2
KE4196 Eir Muskétt crcer 2
Ho024753455 boka Muskott crce 2

*1 taknar annan einbasabreytileikann sem fannst og 2 taknar hinn einbasabreytileikann.

3.3 Tolfreedigreining — Fishers prof

Mynd 10 synir nidurstddur télfredigreiningar med Fishers profi (p = 0,519) sem framkvaemt
var fyrir 37 einstaklinga. Graenn litur tdknar hlutfall arfgerdar E*E® og raudur litur taknar

hlutfall arfgerdar E*E* innan litasvipgerda.

Fishers prof, p-gildi = 0.519
100% -
90% -
80% -
70% -

60% -
Arfgerd i E-saeti

50% - . E+Ee
40% - . E+E+
30% -
20% -
0,
10%-
11%
0% -
(n=3) (n=18) (n=16)
Brun Muskott Skolbrin
Litasvipgerd

Mynd 10. Nidurstédur tolfraedigreiningar med Fishers profi. n = fjoldi einstaklinga.
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4. Umraeodur

4.1 Préfun arfgerdargreininga
I pessari ranns6kn voru genin MC1R, ASIP og MATP arfgerdargreind i fyrsta skipti i hrossum

hja rannsoknarstofu Matis og pvi voru nokkrar adferdir arfgerdargreiningar préfadar. 13
einstaklingar voru valdir fyrir profun arfgerdargreininga til ad sja hvernig nidurstodur lita ut
adur en ad arfgerdargreining var framkveemd fyrir valda einstaklinga. Likt og adur hefur komid
fram gekk arfgerdargreining mjog vel fyrir profun arfgerdargreininga. Nidurstodur fengust fyrir

oll erfdaseaeti fyrir alla 13 einstaklinga og bar arfgerdum saman vid litasvipgerd i 6llum tilfellum.

I profun arfgerdargreininga kom i ljos ad ekki var haegt ad radgreina ASIP genid. Afurdir
kjarnsyrumdgnunar gensins voru of stuttar (tafla 5) og pvi ekki haegt ad lesa neitt markvert ur
nidurstddum radgreiningar. bar med var akvedid ad arfgerdargreina ASIP med rafdratti &

agardsageli eftir kjarnsyrumognun.

Einnig kom i 1j6s ad nidurstddur skerdibutagreininga fyrir MC1R og MATP voru ekki jafn
areidanlegar og nidurstddur radgreiningar. Fyrir 2 einstaklinga bar nidurstddum
skerdibutagreiningar ekki saman vid nidurstodur radgreiningar. Ut fra nidurstddum
skerdibutagreiningar fyrir MC1R fyrir Eir (Syni: KE4196) var arfgerd E*E* akvoroud en Gt fra
nidurstddum radgreiningar var arfgerd E*Ee akvordud. Ut fra nidurstddum skerdibatagreiningar
fyrir MATP fyrir Ulfynju (Syni: KE8024) var arfgerd C*C* akvordud en Gt fra nidurstodum
radgreiningar var arfgerd C*CC" akvordud. Skerdibltar saust oft illa i agardsageli og pvi erfitt
ad akvarda arfgerd Gt fra peim. Par med var akvedid ad horfa einungis & nidurstodur
radgreiningar fyrir MC1R og MATP.

Stefna Matis er ad bjoda almennt upp & arfgerdargreiningar litatengdra gena i hrossum. Af
fenginni reynslu vid arfgerdargreiningar i pessari rannsékn myndi Matis notast vio rafdratt eftir
kjarnsyrumdognun vid arfgerdargreiningu ASIP gensins og radgreiningu fyrir arfgerdargreiningu
genanna MC1R og MATP.

4.2 Erfoabreytileiki i muskottum (glébrinum) islenskum hrossum
Likt og komid hefur fram gekk arfgerdargreining ad mestu leiti vel fyrir valda einstaklinga.

Areidanlegar nidurstddur fengust fyrir 61 erfdaseeti fyrir 44 af 48 einstaklingum. Erfdaefni i
erfdasynum peirra sem ekki fengust nidurstoour fyrir hefur med timanum liklega skemmst i
geymslu i frysti. Af peim 44 einstaklingum sem nidurstédur fengust fyrir reyndust 7

einstaklingar ekki bera leirlit (C*C* i C-sati). Alls var 11 einstaklingum pvi eytt (r synahop,
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beim sem ekki fengust nidurstodur fyrir og peim sem reyndust bera arfgerd C*C* i C-sati.

Synahépur endadi pa i 37 einstaklingum.

Einstaklingarnir 7 sem reyndust ekki bera leirlit voru allir metnir med brana litasvipgerd, hins
vegar reyndust allir einstaklingar metnir med muskotta eda skolbrana litasvipgerd bera leirlit
(C*CCr i C-seti). Nidurstodur arfgerdargreiningar fyrir MATP benda pvi sterklega til pess ad
tengsl séu & milli muskatts litar og arfblendni fyrir leirlit, likt og Gudni (2004, 2006) alyktadi.

Allir 37 valdir einstaklingar reyndust bera a.m.k. eina rikjandi E* samsatu i E-seti og arfgerd

A2A% | A-szti og var pvi haegt ad stadfesta ad peir veeru med brdnan grunnlit.

Tidni arfgerda i E-seeti einstaklinga kom & dvart. Einungis 6 af 37 einstaklingum reyndust bera
arfgerdina E*E* og pa reyndust 31 einstaklingur bera arfgerdina E*E®. Med Fishers profi
greindist ekki marktekni & milli arfgerdar i E-sati og litasvipgerdar (p = 0,519) og benda
nidurstodur pa til pess ad ekki séu tengsl a milli arfgerdar i E-sati og muskatts litar. Einungis
3 einstaklingar med bruna litasvipgerd reyndust bera leirlit og baru peir allir arfgerd E*E® i E-
seeti. i synahop vantadi par med einstaklinga med bruna litasvipgerd sem bera leirlit og arfgerd

E*E™ i E-seeti. Nidurstodur hefdu pvi verid areidanlegri med fleiri einstaklingum i synahop.

4.3 Mat 4 litasvipgerdum
Erfitt getur reynst ad leggja mat & litasvipgerd hrossa par sem ad litir peirra eru ekki afmarkadir

flokkar heldur eins og einn stor litaskali par sem ad margir litir skarast & milli flokka (Gudni
borvaldsson, munnleg heimild, 17. névember, 2022). | pessari rannsokn var ekki alltaf samraemi
a milli mats a litasvipgerd og litaskraningu i WF. Flest hross sem skrad voru muskott i WF (21
Brunn/glo) voru po einnig metin muskott i rannsokninni. Ekki kom & dvart ad hross sem metin
voru skolbrun voru 6ll med adra litaskraningu i WF (21 Brunn/glo, 22 Brunn/mo eda 25
Brann/milli) par sem ad skolbrinn litur er ekki valméguleiki i litaskraningu. Oll hross sem
metin voru brdn voru einnig med brdna litaskraningu (22 Brann/mo eda 25 Brann/milli) i WF,

fyrir utan eitt sem skrdd var muskott (21 Brann/glo).

Muskaottur litur, likt og flestir adrir litir hrossa, er breytilegur & milli arstida. Liturinn er skarpari
og gljaameiri & sumrin en daufari og gljaaminni & veturna (Stefan, 2001). Helsti gallinn vio
bessa rannsokn er ad mat & litasvipgerd var ekki naegilega ndkvaemt en hofundur attadi sig ekki
a pvi fyrr en eftir 4. Litasvipgerdir hrossa voru ekki allar metnar & sama arstima og litasvipgerd
of margra hrossa var einungis metin af ljosmynd en ekki skodud i navigi, en ljésmyndir gefa

ekki alltaf rétta mynd af litasvipgerd.
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4.4 Mogulegt framhald
Ut fra nidurstddum pessarar rannsoknar er ljost ad skoda parf fleiri erfdasati sem liklegt er ad

hafi ahrif & pad hvort ad muskaéttur litur komi fram.

I MATP geninu fundust tveir adrir einbasabreytileikar i samanburdi vid vidmidunargen (tafla
9). Ekki fundust augljos tengsl & milli breytileikanna og litasvipgerda svo peir voru ekki
skodadir nanar. bessar nidurstodur benda pa til pess ad fleiri breytileikar finnist i MATP geninu
i islenskum hrossum og hugsanlegt ad par sé ad finna adra breytileika sem tengjast muskéttum
lit.

Annad sem heagt veeri ad gera er ad athuga hvort ad breytileiki finnist i Ch-sati (kafli 1.3.3) i
islenskum hrossum. I erlendum hrossakynjum hefur einbasabreytileiki fundist i setinu sem
tengist kampavinslitum (glélitum) (Cook o.fl., 2008), en liturinn sem kemur fram s6kum ahrifa
fra breytileikanum & brunan grunnlit svipar til muskotts litar i islenskum hrossum (Stefén,
2001).

[ frekari rannsoknum pyrfti ad vera med fleiri einstaklinga i synahop og framkvaema nakvaemara
mat a litasvipgerd til ad fa areidanlegri nidurstddur. Einnig veeri haegt notast vid adrar adferdir
til ad leita uppi einbasabreytileika i erfdaseetum sem geetu tengst muskéttum lit. Erféamengis-
tengslagreining (e. genome-wide association studies, GWAS) er adferd sem ad felst i pvi ad
arfgerdargreina erfdamengi margra einstaklinga og leita ad genum og breytileikum sem getu
tengst akvednum eiginleikum (Hutter, 2022). EquineSNP50 Genotyping BeadChip (I1lumina®,
https://www.illumina.com) er sérstaklega hannad fyrir slikar greiningar i hrossum og veeri haegt
ad nota til ad arfgerdargreina syni og leita ad genum og breytileikum sem gatu tengst

muskoéttum lit i islenksum hrossum.
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5. Alyktanir

Nidurstodur pessarar rannsoknar benda til pess ad ekki séu tengls a milli arfgerdar i E-seti
(MC1R) og muskatts litar i islenskum hrossum. Nidurstddur benda hins vegar sterklega til pess
ad tengsl séu & milli litarins og arfblendni i C-seti (MATP). Liklegt er ad ahrif fra 6drum

erfoasaetum valdi pvi ad liturinn komi fram i branum grunnlit sem er arfblendinn um leirlit.

I rannsokninni voru nokkrar adferdir arfgerdargreininga profadar og par kom i 1jos ad betur
hentadi ad radgreina genin MC1R og MATP en notast vid rafdratt & agarésageli eftir
kjarnsyrumognun fyrir ASIP genid.

Gera pyrfti frekari rannsoknir med fleiri einstaklingum i synahdp og nakvemara mati &

litasvipgerd asamt pvi ad skoda fleiri erfdasati i tengslum vid muskottan lit.
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9. Vidauki |

I t6flu 10 ma sja leidbeiningar um mat & litasvipgerd. Matid var fyrst og fremst byggt &
branleitum lit & feld en einnig voru huo- og augnlitur skodadir. EkKi var greint nanar & milli

blaebrigda.

Tafla 10. Leidbeiningar um mat a litasvipgerad.

Litasvipgerd Lysing
Muskatt (Globran)  Bruanleitur litur jafndreifdur a feld, brinbleik eda sukkuladibrdn hid og augu
mo- eda gulleit.

Skolbrun Brunleitur litur greinanlegur a feld, dokk eda svort hud og augu dokk ad lit.

Bruan Brunleitur litur ekki til stadar a feld, dokk eda svort hud og augu dokk ad lit.
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10. Vidauki ll
10.1 Muskétt (glébran) hross

Mynd 12. Nn fra Reykjum. Standmynd (Hera Sol Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 13. Arelius fra Hemlu Il (Hemla Il Hrossaraektarbu, 2015).

Mynd 14. Erlingur fra Uxahrygg (Samuel Orn Erlingsson, 2016).
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Mynd 15. Fold fra Hemlu Il. Hausmynd (Hera SAl Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 16. Fold fra Hemlu Il. Standmynd (Hera Sél Hafsteinsdoéttir, 2022).
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Mynd 18. Gjalp fra Hemlu Il. Standmynd (Hera Sél Hafsteinsdoéttir, 2022).
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Mynd 19. Glédis fra Reykjum (Hera Sol Hafsteinsdottir, 2022).

Mynd 20. Eir fra Skipanesi (Svandis Lilja Stefansdéttir, 2022).
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Mynd 22. Dokkvi fra bafum (Hera S6l Hafsteinsdottir, 2022).

51



Mynd 24. Smella fra Fremri-Fitjum. Standmynd (Hera S6l Hafsteinsdoéttir, 2022).
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Mynd 25. Smella fra Fremri-Fitjum (Hera SAl Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 26. Fagranétt fra Borgarnesi (Erla Run Runarsdottir, 2022).
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Mynd 27. Ferskja fra Uxahrygg Il (Ragnheidur Elin Gunnarsdéttir, 2022).

10.2 Skolbrun hross

Mynd 28. Freyja fra Baldurshaga (Lovisa Herborg Ragnarsdottir, 2012).
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Mynd 30. isbran fra Sydstu-Fossum. Standmynd (Hera S6l Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 31. Heiddis fra Reykjum (Hera Sdl Hafsteinsdéttir, 2022).

Mynd 32. Vanting fra Reykjum (Hera Sol Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 34. Ronja fra Hemlu Il (Hera SAl Hafsteinsdottir, 2022).
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Mynd 36. Hressing fra bingbrekku. Standmynd (Hera SAl Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 38. Vordur fra Skrad. Standmynd (Hera S6l Hafsteinsdottir, 2022).
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Mynd 39. Hreindis fra Litla-Dal (Asdis Helga Sigursteinsdéttir, 2022).

Mynd 40. Hreindis fra Litla-Dal. Standmynd (Asdis Helga Sigursteinsdéttir, 2022).
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Mynd 41. Katla fra Holateigi (Holateigur Hrossaraekt, 2020).

Mynd 42. Katla fra Hélateigi. Hausmynd (Hera Sol Hafsteinsdottir, 2022).
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Mynd 43. Vo6k fra Skalakoti (Sigurdur Anton Pétursson, 2022).

Mynd 44. Kledpatra fra Tungu (Hera S6l Hafsteinsdéttir, 2022).
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Mynd 46. Agusta fra Arbaejarhjaleigu Il (Lara Bjork E. Birgirsdéttir, 2022).
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10.3 Brun hross

1

il

Mynd 48. Andri fra Vatnsleysu (Vatnsleysa, 2010).
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i 2 (Lilja Maria Suska, 2019).

Traustur fra Hvamm

Mynd 49.

65



	1. Inngangur
	1.1 Hrossarækt
	1.1.1 Íslenska hrossakynið

	1.2 Litaákvörðun spendýra
	1.2.1 Þroskaferli litfrumna
	1.2.2 Litarefnamyndun

	1.3 Litafar og litaerfðir hrossa
	1.3.1 E-sæti (MC1R) og A-sæti (ASIP)
	1.3.2 C-sæti (MATP)
	1.3.3 Ch-sæti (SLC36A1)

	1.4 Muskóttur (glóbrúnn) litur
	1.5 Arfgerðargreiningar
	1.6 Markmið

	2. Efni og aðferðir
	2.1 Einstaklingar
	2.1.1 Prófun arfgerðargreininga

	2.2 Undirbúningur hársýna
	2.2.1 Einangrun erfðaefnis
	2.2.2 Foreldragreining

	2.3 Fram- og afturvísar
	2.4 Kjarnsýrumögnun
	2.5 Rafdráttur og gelhreinsun
	2.6 Arfgerðargreining
	2.6.1 Raðgreining
	2.6.2 Skerðibútagreining

	2.7 Gagnaúrvinnsla

	3. Niðurstöður
	3.1 Foreldragreining
	3.2 Arfgerðargreining
	3.2.1 Raðgreining
	3.2.2 Skerðibútagreining
	3.2.3 Rafdráttur á agarósageli eftir kjarnsýrumögnun
	3.2.4 Arfgerðir
	3.2.5 Aðrir breytileikar í MATP

	3.3 Tölfræðigreining – Fishers próf

	4. Umræður
	4.1 Prófun arfgerðargreininga
	4.2 Erfðabreytileiki í muskóttum (glóbrúnum) íslenskum hrossum
	4.3 Mat á litasvipgerðum
	4.4 Mögulegt framhald

	5. Ályktanir
	6. Heimildaskrá
	7. Töfluskrá
	8. Myndaskrá
	9. Viðauki I
	10. Viðauki II
	10.1 Muskótt (glóbrún) hross
	10.2 Skolbrún hross
	10.3 Brún hross


