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Аннотация
Синдром ранней мышечной слабости  (Early-onset muscle weakness syndrome, MW)  – рецессивное 
генетическое заболевание голштинского скота, ассоциированное с  миссенс-мутацией p.Gly1029Ser в  гене 
CACNA1S. Включение данной аномалии в  перечень обязательных к  тестированию генетических дефектов 
отражает ее значимость для современного племенного скотоводства. Цель исследований – систематизация 
данных о  молекулярных механизмах, эпидемиологии, клинической диагностике и  стратегиях контроля 
заболевания. Проанализированы публикации 2015-2025 гг. из  баз данных PubMed, Google Scholar, eLibrary 
и  OMIA. Установлено, что частота носительства мутации варьирует от  3 до  38% в  зависимости от  региона 
и методики оценки, достигая максимальных значений в популяциях США и отдельных субъектах Российской 
Федерации. Неполная пенетрантность мутации осложняет клиническую диагностику и требует обязательного 
применения молекулярно-генетических методов. Рассмотрены экономические последствия распространения 
заболевания: прямые убытки от падежа гомозиготных телят и косвенные издержки, связанные с ограничением 
использования ценных производителей, носителей заболевания. Обоснована необходимость интеграции 
управления генетическими дефектами в системе геномной селекции включая обязательное генотипирование 
племенного поголовья, исключение спариваний носителей и контроль уровня инбридинга. Полученные данные 
могут служить основой для разработки национальных программ наследственных аномалий в  молочном  
скотоводстве.
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Abstract
Early-onset muscle weakness syndrome (MW) is a recessive genetic disorder in Holstein cattle associated with the missense 
mutation p.Gly1029Ser in the CACNA1S gene. The inclusion of this anomaly in the list of mandatory genetic defects 
for testing underscores its significance for modern dairy cattle breeding. The aim of this review is to systematize data 
on the molecular mechanisms, epidemiology, clinical diagnosis, and control strategies for MW. Publications from 
2015 to 2025 indexed in PubMed, Google Scholar, eLibrary, and OMIA databases were analyzed. It was found that 
the carrier frequency of the mutation varies from 3% to 38%, depending on the region and assessment methodology, 
reaching maximum values in US populations and certain regions of the Russian Federation. The incomplete penetrance 
of the mutation complicates clinical diagnosis and necessitates the mandatory use of molecular genetic methods. 
The economic impact of MW spread is discussed, including direct losses from mortality of homozygous calves and 
indirect costs associated with restricted use of valuable carrier sires. The study substantiates the need to integrate genetic 
defect management into genomic selection systems, including mandatory genotyping of breeding stock, avoidance 
of carrier-to-carrier matings, and inbreeding control. The obtained data can serve as a basis for developing national 
programs for controlling hereditary anomalies in dairy cattle breeding.
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Введение
Introduction

Современная племенная работа в скотовод-
стве характеризуется интенсивным использовани-
ем методов геномной селекции и искусственного 
осеменения, что обеспечивает значительный ге-
нетический прогресс по  продуктивным призна-
кам. Однако данные технологии имеют и  обрат-
ную сторону: сокращение эффективного размера 
популяции и  концентрация генетического мате-
риала ограниченного числа быков-производите-
лей способствует накоплению нежелательных ал-
лелей включая рецессивные мутации, ответствен-
ные за  наследственные аномалии  [1]. В  услови-
ях глобализации племенного рынка и  активного 
международного обмена генетическим матери-
алом риск распространения генетических дефек-
тов приобретает транснациональный характер, 
требуя скоординированных мер контроля на уров-
не отраслевых ассоциаций и  государственных  
регуляторов.

Синдром ранней мышечной слабо-
сти  (Early-onset muscle weakness syndrome, MW) 
представляет собой рецессивное генетическое 
заболевание, характеризующееся неспособно-
стью новорожденных телят, в частности, голштин-
ской породы, самостоятельно стоять или удер-
живать вертикальное положение вследствие на-
рушения функции скелетной мускулатуры  [2]. 
Заболевание впервые описано в  научной литера-
туре в  2022 г.  [3]. Ретроспективный анализ позво-
лил проследить происхождение мутации до  быка 
Southwind Bell of Bar-Lee (HOUSA196484), рожден-
ного в  1984 г. Широкое использование в  племен-
ной работе его потомков, в  частности, быков Ro-
ylane Socra Robust-ET (2008 г.р.) и Seagull-Bay Super-
sire-ET (2010 г.р.), способствовало распространению 
мутантного аллеля в популяциях голштинского скота 
Северной Америки, Европы и Австралии [4, 5].

Актуальность изучения MW обусловлена 
несколькими факторами. Высокая частота носи-
тельства (до 9% в популяциях США) создает суще-
ственный риск появления гомозиготных животных 
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при случайных спариваниях  [6]. Неполная пене-
трантность мутации затрудняет клиническую ди-
агностику и  ведет к  недооценке реального рас-
пространения заболевания в стадах [7]. Экономи-
ческие потери от гибели телят, снижения продук-
тивности и затрат на ветеринарное обслуживание 
могут достигать значительных величин  [1]. Вклю-
чение MW в перечень обязательных к тестирова-
нию генетических аномалий в 2024 г. требует раз-
работки стандартизированных протоколов диа-
гностики и  эффективных стратегий управления  
популяцией [8].

Цель исследований: систематизация совре-
менных научных данных об этиологии, молекуляр-
ных механизмах, клинических проявлениях, эпи-
демиологии и методах контроля синдрома ранней 
мышечной слабости крупного рогатого скота, а так-
же анализ перспектив дальнейших исследований 
в данной области.

Методика исследований
Research methods

Статья представляет собой обзор научных пу-
бликаций, посвященных этиологии и распростране-
нию синдрома ранней мышечной слабости  (MW) 
у крупного рогатого скота голштинской породы.

Поиск литературы осуществлялся в  базах 
данных PubMed, Google Scholar, eLibrary и на спе-
циализированном портале OMIA (Online Mendelian 
Inheritance in Animals) за период 2015-2025 гг. с ис-
пользованием следующих ключевых слов и их ком-
бинаций на русском и английском языках: синдром 
ранней мышечной слабости, голштинская порода, 
генетические аномалии крупного рогатого скота, 
CACNA1S, early-onset muscle weakness syndrome, 
MW syndrome, Holstein cattle, recessive genetic disor-
der, p.Gly1029Ser, rs3423414874. Для эпидемиоло-
гических данных дополнительно использовали за-
просы «MW carrier frequency Holstein» и «CACNA1S 
allele frequency».

В анализ включали оригинальные исследо-
вания, клинические случаи и  рецензируемые об-
зоры, а также официальные отчеты племенных ор-
ганизаций. Приоритет отдавался публикациям, вы-
шедшим после первого описания мутации (2022 г.).

Процесс отбора публикаций включал в себя 
первичный поиск по  ключевым словам в  назва-
ниях и аннотациях с последующим анализом пол-
ных текстов. Из  47 первоначально найденных 
источников для детального анализа отобрали  
24 работы.

Отобранные материалы систематизированы 
по  разделам: исторические аспекты, молекуляр-
ная генетика, клинические проявления, эпидеми-
ология, диагностика, экономические последствия 
и стратегии контроля.

Результаты и их обсуждение
Results and discussion

Исторический аспект и открытие синдро-
ма. Первые клинические случаи, впоследствии от-
несенные к  синдрому ранней мышечной слабо-
сти, зафиксированы в племенных хозяйствах США 
в 2018-2020 гг. Астазия (неспособность стоять) у но-
ворожденных телят изначально интерпретирова-
лась как следствие родовых травм, метаболических 
нарушений или инфекций  [9]. Однако отсутствие 
характерных биохимических маркеров и повторя-
емость клинической картины в разных популяци-
ях позволили предположить генетическую природу 
патологии.

С применением полногеномного ассоциа-
тивного анализа (GWAS) и метода секвенирования 
нового поколения исследователи идентифициро-
вали общий гомозиготный рецессивный гаплотип 
на дистальном конце 16-й хромосомы у всех пора-
женных телят [2, 3]. Дальнейший биоинформатиче-
ский анализ сузил область поиска до миссенс-мута-
ции в гене CACNA1S (Calcium Voltage-Gated Channel 
Subunit Alpha1 S), кодирующем α1S-субъединицу 
потенциал-зависимого кальциевого канала L-типа 
скелетных мышц  [2,  7]. Генеалогический анализ 
показал, что все носители мутации восходят к об-
щему предку – быку Southwind Bell of Bar-Lee [4]. 
Этот случай иллюстрирует характерный риск со-
временной селекции: концентрация генетического 
материала высокопродуктивных производителей 
ускоряет как накопление желательных признаков, 
так и распространение скрытых рецессивных мута-
ций [1, 10].

Молекулярно-генетическая характеристи-
ка дефекта в  гене CACNA1S. Ген CACNA1S распо-
ложен на 16-й хромосоме крупного рогатого ско-
та и кодирует порообразующую α1S-субъединицу 
дигидропиридинового рецептора (DHPR) – ключе-
вого компонента системы сопряжения возбужде-
ния и  сокращения в  скелетной мускулатуре  [11]. 
Белковый продукт формирует трансмембранный 
кальциевый канал, функционирующий как потен-
циал-чувствительный сенсор, обеспечивающий пе-
редачу сигнала от Т-трубочек сарколеммы к риано-
диновым рецепторам (RyR1) саркоплазматического 
ретикулума [12].

Согласно современным данным мутация, 
ассоциированная с  синдромом ранней мышеч-
ной слабости, имеет номенклатурное обозна-
чение: rs3423414874  (c.3068G>A; p.Gly1029Ser). 
Данная миссенс-мутация приводит к  заме-
не глицина на  серин в  положении 1029 белко-
вой последовательности. Анализ с  помощью ал-
горитмов предсказания функциональных по-
следствий  (SIFT, PolyPhen-2) показывает, что 
данная модификация классифицируется как 
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умеренно повреждающая, и это согласуется с на-
блюдаемой неполной пенетрантностью фено-
типа  [3]. Консервативность затронутого участ-
ка у  всех позвоночных животных подчеркивает 
его критическую роль в  физиологии мышечного  
сокращения [13].

Патогенез связан с  нарушением регуля-
ции внутриклеточного кальция. Дефектный 
α1S-белок не обеспечивает адекватную активацию 
RyR1-рецепторов, что приводит к недостаточному 
высвобождению ионов Ca²⁺ из  саркоплазматиче-
ского ретикулума и нарушению формирования ак-
тин-миозиновых мостиков. Клинически это прояв-
ляется мышечной слабостью, астазией, и в тяжелых 
случаях – прогрессирующей дегенерацией мышеч-
ных волокон [3].

Гетерозиготные мутации в ортологичном гене 
человека ассоциированы с гипокалиемическим пе-
риодическим параличом и предрасположенностью 
к злокачественной гипертермии [13]. У мышей го-
мозиготные нокауты Cacna1s приводят к  перина-
тальной гибели вследствие полной неспособности 
к мышечному сокращению [14]. Эти данные под-
тверждают эволюционную консервативность функ-
ции гена.

Клинико-патоморфологическая характе-
ристика синдрома. Клиническая картина синдро-
ма ранней мышечной слабости характеризует-
ся значительной вариабельностью, что осложня-
ет его диагностику. К числу типичных проявлений  
относят:

• неонатальную астазию: телята рождаются 
в срок с нормальным аппетитом и без метаболи-
ческих нарушений, но не способны стоять [3, 4, 15];

• характерную позу: при попытке встать на-
блюдаются сгибание грудных конечностей и  раз-
гибание тазовых, что формирует специфиче-
скую («растопыренную») позу [4, 15];

• прогрессирующую атрофию: у  части дли-
тельно выживающих гомозиготных животных раз-
вивается атрофия мышц, преимущественно тазо-
вого пояса; нейрогенные изменения (такие как де-
генерация седалищного нерва) не являются харак-
терным признаком патологии CACNA1S и  обычно 
свидетельствуют о вторичных осложнениях [3].

Важной особенностью заболевания является 
неполная пенетрантность: часть гомозигот демон-
стрирует лишь минимальные клинические при-
знаки или сохраняет нормальную жизнедеятель-
ность при хорошем уходе [3, 7]. Причиной феноме-
на могут быть модифицирующие гены, эпигенети-
ческие факторы или условия содержания, однако 
точные механизмы остаются предметом активных 
исследований.

При  патоморфологическом исследо-
вании у  пораженных телят обнаруживают-
ся структурные изменения мышечных волокон: 

анизоцитоз  (вариабельность размера волокон), 
очаги некроза и фиброз (разрастание соединитель-
ной ткани) [4, 16]. Биохимические показатели кро-
ви обычно остаются в пределах нормы, за исключе-
нием умеренного повышения активности креатин-
киназы, наблюдаемого при активной дегенерации 
мышечной ткани [5, 10, 17].

Эпидемиология синдрома ранней мышечной 
слабости. Анализ распространенности синдрома 
ранней мышечной слабости в глобальных популя-
циях голштинского скота выявляет существенные 
региональные различия, обусловленные историей 
использования носителей мутации в  племенной 
работе. Сводные данные по частоте носительства 
MW представлены в таблице 1.

Реальная распространенность мутации мо-
жет быть выше приведенных показателей. Это об-
условлено неполной пенетрантностью, затрудня-
ющей клиническую идентификацию гомозиготных 
животных, ограниченным охватом поголовья обя-
зательным генотипированием, а также возможной 
ошибочной классификацией случаев неонатальной 
астазии как следствия травм или метаболических 
нарушений. Представленные региональные разли-
чия подчеркивают необходимость гармонизации 
подходов к мониторингу и контролю дефекта MW 
на международном уровне.

Методы диагностики синдрома ранней мы-
шечной слабости (MW). Современная диагностика 
синдрома ранней мышечной слабости базируется 
на  комплексном подходе, сочетающем клиниче-
ское обследование, генеалогический анализ и мо-
лекулярно-генетические методы. Краткая характе-
ристика основных диагностических подходов пред-
ставлена в таблице 2.

При  проведении клинической диагности-
ки первостепенное значение приобретает диф-
ференциальный подход, поскольку неонатальная 
астазия может быть следствием различных пато-
логий, не  связанных с  мутацией CACNA1S. В  пер-
вую очередь необходимо исключить такие рас-
пространенные причины, как родовые травмы 
и  переломы конечностей, субклинический дефи-
цит селена и витамина Е (беломышечная болезнь, 
nutritional muscular dystrophy), врожденный не-
оспороз, а  также внутриутробную инфекцию ви-
русом диареи крупного рогатого скота  (BVDV, Bo-
vine Viral Diarrhea Virus). Особого внимания за-
служивает гаплотип холестериновой недоста-
точности  (HCD, Haplotype Cholesterol Deficiency), 
который также может проявляться слабостью 
новорожденных телят и  требует молекулярной  
идентификации [3, 4, 10, 15].

Только после исключения перечисленных со-
стояний можно обоснованно предполагать нали-
чие MW и  назначать подтверждающее генетиче-
ское тестирование.
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Таблица  1. Частота носительства мутации MW в  популяциях голштинского скота в  различных 
географических регионах.

Table 1. Carrier frequency of the MW mutation in Holstein cattle populations across different geographic regions.

Страна
Country

Частота носительства, %
Carrier frequency, %

Выборка
Sample size

Особенности
Characteristics

Источник
Reference

Глобальная оценка  
(по данным США)

Global estimate  
(USA-based)

2.09% подтверждённых  
носителей;  

8.15% вероятных  
носителей

2.09% confirmed carriers; 
8.15% probable carriers

5.6 млн
5.6 million

Летальность гомозигот 52% до 18 мес.;  
смертность среди не носителей – 2.4%.

homozygote lethality 52%  
by 18 months of age;  

mortality among non-carriers – 2.4%

[3, 4]

США
USA

~11% (оценка для коров, 
родившихся в 2018 г.)

~11% (estimated  
for cows born in 2018)

Не указано
Not specified

Высокий уровень;  
связан с активным использованием 
потомков Southwind Bell of Bar-Lee

High frequency;  
associated with extensive use  

of descendants of Southwind Bell  
of Bar-Lee

[5]

Канада
Canada

< 6%
Не указано

Not specified

Более низкий уровень  
обусловлен ограничениями  

на импорт семени от носителей
Lower frequency attributed  

to restrictions on semen imports  
from carriers

[5, 17]

Польша
Poland

38% 
50 (быки,  

целевая выборка)
50 (sires, sample)

Высокий уровень  
в племенной группе;  

требует подтверждения 
в расширенной выборке 

для предупреждения  
огомозигочивания

High frequency in breeding stock;  
requires confirmation in extended sample 

to prevent homozygosity

[16]

Япония
Japan

Не установлена  
(носители выявлены)

Not established  
(carriers identified)

195

Первый клинический случай  
диагностирован ретроспективно  

в 2024 г. при генотипировании 195 
образцов

First clinical case was diagnosed  
retrospectively in 2024  

when 195 samples were genotyped

[15]

Австралия
Australia

предварительно
preliminary

Не указано
Not specified

Первые случаи зарегистрированы  
в 2024 г.

First cases reported in 2024
[4, 22]

Российская  
Федерация  

(Краснодарский  
край)

Russian Federation  
(Krasnodar Krai)

5.5% (коровы и телки); 
28% (быкопроизводящая 

группа коров)
5.5% (cows and heifers)  

28% (bull-producing group  
of cows)

7616 (коровы и телки); 
25 (быкопроизводящая 

группа коров)
7616 cows and heifers;  

25 (bull-producing group  
of cows)

Высокий риск в субпопуляции;  
рекомендуется ограничение  

использования быков-носителей
High risk within the subpopulation;  

restricted use of carrier bulls  
recommended

[14]

Примечание. Частота носителей может варьировать в зависимости от схемы исследования (популяционный 
скрининг/целевая выборка). Данные, полученные на малых или преднамеренно отобранных выборках, не следует 
экстраполировать на всю популяцию.

Note. Carrier frequencies may vary depending on the study design (population screening / targeted sampling). Data 
from small/targeted samples should not be extrapolated to the general population.



301 6

Timiryazev Biological Journal. 2026;4(1):301
https://doi.org/10.26897/2949-4710-2026-4-1-3-01

Интерпретация результатов молекулярно-ге-
нетического анализа проводится в  соответствии 
с  международными стандартами и  предполага-
ет отнесение животного к  одной из  трех катего-
рий [5, 17]:

• TNC  (tested non-carrier): животное не  не-
сет мутантный аллель  (гомозигота по  здоровому 
аллелю);

• TC (tested carrier): гетерозиготный носитель 
мутантного аллеля;

• Homozygous Affected: гомозигота по мутации.
Важно подчеркнуть, что ввиду неполной 

пенетрантности наличие гомозиготного статуса 
не  всегда коррелирует с  выраженностью клини-
ческих проявлений. В  литературе описаны слу-
чаи, когда гомозиготные по  мутации животные 
при надлежащих условиях содержания и  хоро-
шем уходе демонстрировали лишь минимальные 

клинические признаки или даже сохраняли способ-
ность к нормальной жизнедеятельности [15]. Дан-
ный феномен требует осторожности при принятии 
решений о выбраковке животных исключительно 
на  основании генотипа и  подчеркивает важность 
комплексной оценки, учитывающей как генетиче-
ские, так и фенотипические данные, а также усло-
вия содержания.

Практическая доступность тестирования в на-
стоящее время не является ограничивающим фак-
тором. Коммерческие тест-системы для выявления 
мутации MW разработаны и успешно применяют-
ся в  ряде специализированных международных 
лабораторий  (например, VHL Genetics, STgenetics 
и DataGene). В Российской Федерации тестирова-
ние может проводиться в лабораториях, аккреди-
тованных для проведения молекулярно-генетиче-
ской экспертизы племенных животных в  рамках 

Таблица 2. Методы диагностики ранней мышечной слабости.

Table 2. Diagnostic methods for early-onset muscle weakness syndrome.

Метод
Method

Принцип метода
Principle of the method

Диагностическая 
значимость

Diagnostic value

Ограничения применения
Limitations

Кл
ин

ич
ес

ка
я 

ди
аг

но
ст

ик
а

Cl
in

ic
al

 d
ia

gn
os

tic
s

Выявление неонатальной астазии 
у телят голштинской породы 
при отсутствии признаков травм, 
инфекций или метаболических 
нарушений
Detection of neonatal astasia  
in Holstein calves in the absence  
of signs of trauma, infection, 
or metabolic disorders

Первичное 
подозрение на MW, 
отбор животных 
для дальнейшего 
тестирования
Initial suspicion of MW, 
selection of animals 
for further testing

Требует дифференциальной 
диагностики для исключения 
других причин астазии
A differential diagnosis is required to rule 
out other causes of astasia

М
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е 
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(P

CR
, s

eq
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nc
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g)

Аллель-специфичная ПЦР 
или секвенирование для 
детекции миссенс-мутации 
rs3423414874 в гене CACNA1S 
(c.3068G>A; p.Gly1029Ser) 
на хромосоме 16
Allele-specific PCR or sequencing 
for detection of the missense mutation 
rs3423414874 in the CACNA1S gene 
(c.3068G>A; p.Gly1029Ser) 
on chromosome 16

«Золотой стандарт» 
диагностики; точное 
определение генотипа
«Gold standard» 
for diagnosis; precise 
genotype determination

Высокая чувствительность 
и специфичность; коммерческие 
тест-системы доступны 
в специализированных лабораториях
High sensitivity and specificity; 
commercial test systems are available 
in specialized laboratories

Га
пл

от
ип
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й 
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в)
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(S

N
P 
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ip
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ed
) Прогноз статуса носительства 

на основе анализа гаплотипных 
маркеров, сцепленных с мутантным 
аллелем CACNA1S
Prediction of carrier status based 
on analysis of haplotype markers linked 
to the mutant CACNA1S allele

Оценка вероятности 
носительства для 
животных без 
прямого тестирования 
на мутацию
Assessment of carrier 
probability for animals 
without direct testing 
for the mutation

Позволяет присваивать вероятностные 
значения носительства (от 1 до 99%); 
точность зависит от плотности SNP-
чипа по генетически сцепленным 
мутациям и качества референсной 
популяции
The system enables the assignment 
of probability values for carrier status (1-
99%); accuracy depends on SNP chip 
density for genetically linked markers 
and reference population quality
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выполнения требований Евразийской экономи-
ческой комиссии1  [18]. Это  создает необходимые 
предпосылки для внедрения обязательного скри-
нинга и  эффективного контроля распространения 
мутации в отечественных популяциях крупного ро-
гатого скота.

Экономические последствия и аспекты бла-
гополучия животных. Распространение синдрома 
ранней мышечной слабости оказывает разносто-
роннее экономическое воздействие на молочное 
скотоводство, которое условно можно подразде-
лить на прямые экономические потери, косвенные 
издержки и этические аспекты, связанные с благо-
получием животных.

Прямые экономические потери обусловлены 
повышенной смертностью гомозиготных по  мута-
ции телят. Согласно данным Al-Khudhair et al. (2024) 
среди 46 гомозиготных телок с известными данны-
ми о  выживаемости 52% погибли до  достижения 
18-месячного возраста, при этом средний возраст 
падежа составил 1.7±1.6 месяца. Для количествен-
ной оценки ущерба авторы использовали модель, 
учитывающую среднюю стоимость теленка  (око-
ло 300 долл. США), коэффициент пенетрантности 
на уровне 50% и дополнительные затраты на вете-
ринарное обслуживание и уход за ослабленными 
животными  (около 100 долларов  США на  1 гол.). 
Экстраполяция этих данных на всю популяцию гол-
штинского скота в США показывает, что ежегодные 
убытки только за счет гомозиготных телят могут до-
стигать 1.9 млн долл. США [3].

Несмотря на то, что аналогичные расчеты для 
Российской Федерации не проводились, с учетом 
высокой частоты носительства в отдельных регио-
нах (см. раздел «Эпидемиология») потенциальный 
экономический ущерб для отечественной отрас-
ли может быть весьма существенным в пересчете 
на общее поголовье.

Косвенные экономические последствия свя-
заны с влиянием мутации на продуктивные и пле-
менные качества даже у  гетерозиготных живот-
ных-носителей. Исследования показывают, что 
смертность среди носителей примерно на 1% пре-
вышает таковую у животных без мутации, что до-
бавляет еще около 1 млн долл. США к годовым по-
терям в масштабах отрасли США [2].

Помимо прямых потерь от падежа, к косвен-
ным издержкам следует отнести:

• затраты на обязательное генотипирование 
племенного поголовья;

1 Об  утверждении Положения о  проведении 
молекулярной генетической экспертизы племенной 
продукции государств  – членов Евразийского эконо-
мического союза: Решение Коллегии Евразийской 
экономической комиссии от  2  июня 2020 г. № 74. 
https ://www .consultant.ru/document/cons_doc_
LAW_354514/.

• ограничения в  подборе родительских 
пар, снижающие эффективность селекционных 
программ;

• потенциальное снижение темпов генетиче-
ского прогресса вследствие необходимости исклю-
чения ценных по племенным качествам, но гетеро-
зиготных производителей из  активной части пле-
менного ядра.

Не менее значимым по сравнению с эконо-
мическими потерями является этический аспект. 
Телята с  тяжелыми клиническими проявлениями 
MW испытывают очевидные страдания по причи-
не неспособности самостоятельно стоять и  пере-
двигаться. Невозможность нормального кормле-
ния (доступа к вымени или поилке), высокий риск 
развития пролежней и вторичных инфекций, а так-
же хронический стресс, обусловленный вынужден-
ной лежачей позой, ставят вопрос о  гуманности 
дальнейшего содержания таких животных. В вете-
ринарной практике это часто приводит к решению 
об эвтаназии пораженных телят вскоре после по-
становки диагноза [15].

Данный этический аспект дополнительно 
подчеркивает необходимость ранней диагностики 
и превентивных мер, направленных на недопуще-
ние появления гомозиготных телят.

Примечательно, что скоординированные от-
раслевые меры способны существенно снизить 
экономическое бремя генетических аномалий. Со-
гласно данным Совета по разведению молочного 
скота США (Council on Dairy Cattle Breeding, CDCB) 
широкое внедрение геномной селекции и целена-
правленное исключение спариваний животных-но-
сителей заболевания позволили сократить совокуп-
ное экономическое воздействие от  известных ге-
нетических дефектов в популяции молочного ско-
та примерно на 2/3 (с 11 млн долл. США в 2016 г. 
до 4.1 млн долл. США в 2024 г.) [1, 19]. Этот успеш-
ный пример служит ориентиром для других стран, 
в том числе России, при разработке национальных 
стратегий контроля наследственных заболеваний.

Стратегии селекции и профилактики рас-
пространения заболевания. Эффективное управ-
ление популяцией в  условиях наличия рецессив-
ных генетических дефектов требует комплексного 
подхода, сочетающего обязательное генетическое 
тестирование, рациональный подбор родитель-
ских пар, контроль уровня инбридинга и прозрач-
ный обмен информацией между всеми участника-
ми селекционного процесса.

Фундаментом любой стратегии контро-
ля является обязательное генотипирование пле-
менных животных. В  первую очередь это касает-
ся быков-производителей, используемых для ис-
кусственного осеменения, а  также маточного по-
головья быкопроизводящего назначения. Именно 
эти селекционные группы животных оказывают 

https://www.consultant.ru/document/cons_doc_LAW_354514/
https://www.consultant.ru/document/cons_doc_LAW_354514/
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наибольшее влияние на  генетическую структуру 
популяции.

Значимым нормативным изменением стало 
Решение Коллегии Евразийской экономической ко-
миссии от 17 декабря 2024 г. № 1402. Документ об-
новляет перечень генетически детерминированных 
заболеваний, подлежащих обязательной молеку-
лярно-генетической экспертизе. Для  голштинской 
породы в этот перечень включен синдром врожден-
ной мышечной слабости (MW, OMIA ID002819-9913), 
ассоциированный с мутацией в гене CACNA1S. Всту-
пление решения в  силу с  1  января 2026 г. создаст 
правовую основу для контроля распространения 
данной аномалии на территории стран ЕАЭС.

Базовым принципом профилактики появле-
ния гомозиготных животных является недопущение 
спариваний между двумя носителями мутации, что 
позволяет полностью предотвратить рождение по-
раженных телят. Современные системы подбора 
пар (MateSel3, Inbreeding Calculator4 и др.) автома-
тически учитывают статус носительства по всем из-
вестным генетическим дефектам. Алгоритмы, ос-
нованные на  популяционных методах оптимиза-
ции, позволяют минимизировать риски, сохраняя 
при этом высокие темпы генетического прогресса 
по продуктивным признакам. При этом ценные ге-
терозиготные особи могут продолжать использо-
ваться в селекционном процессе.

Поскольку экспрессия рецессивных мута-
ций тесно связана с уровнем инбридинга, ключе-
вым элементом долгосрочной стратегии становит-
ся контроль степени родства в стаде. Как отмечают 
Gozdek et al.  [20], целенаправленный подбор пар 
с учетом статуса носительства и исключение род-
ственных спариваний позволяют минимизировать 
риск проявления скрытых генетических дефектов 
и сократить частоту нежелательных аллелей. Дан-
ный подход приобретает особую актуальность для 
голштинской породы, в популяции которой зафик-
сирована повышенная частота рецессивных гапло-
типов вследствие исторически сложившейся прак-
тики интенсивного использования ограниченного 
пула быков-производителей [1, 3, 21].

Критически важными условиями эффек-
тивности перечисленных мер являются прозрач-
ность и  доступность информации о  статусе но-
сительства племенных животных. Отраслевые 

2 О  внесении изменения в  перечень генетиче-
ски детерминированных заболеваний сельскохозяй-
ственных племенных животных: Решение Коллегии 
Евразийской экономической комиссии от  17  де-
кабря 2024 г. № 140. https://www.consultant.ru/
document/cons_doc_LAW_493905/.

3 https://vsni.co.uk/software/matesel/?trk=public_
post_comment-text.

4 https://lactanet.ca/en/genetic-tools-tips-tricks-the
inbreeding-calculator/.

ассоциации (Holstein Association USA, CDCB, Lacta-
net, ABS Global) публикуют результаты тестирова-
ния в открытых базах данных, что позволяет завод-
чикам принимать решения при подборе пар и по-
купке генетического материала  [6, 22]. В  отличие 
от зарубежной практики для российского племен-
ного животноводства актуальной задачей является 
создание аналогичных национальных баз и их ин-
теграция с международными системами. Это обе-
спечит сопоставимость результатов тестирования 
и предотвратит непреднамеренное распростране-
ние мутаций при импорте семени и эмбрионов.

С учетом глобального характера торговли 
племенным материалом особого внимания требу-
ет международная координация усилий по контро-
лю генетических аномалий. Гармонизация прото-
колов тестирования, унификация номенклатуры ге-
нетических дефектов (например, через базу OMIA) 
и  стандартизация отчетности о  статусе носитель-
ства способствуют более эффективному контролю 
на транснациональном уровне.

Как  показывает опыт Северной Америки 
и Европы, реализация описанного комплекса мер 
позволяет существенно снизить экономические по-
тери от генетических аномалий, сохраняя при этом 
высокие темпы генетического прогресса по селек-
ционным признакам.

Приоритетные направления дальнейших 
исследований. Несмотря на  значительный про-
гресс, достигнутый в  изучении синдрома ранней 
мышечной слабости, ряд фундаментальных и при-
кладных вопросов остается открытым и  требует 
дальнейшего изучения.

Важной задачей остается функциональная 
валидация мутации. Несмотря на  то, что биоин-
форматические данные о патогенности аминокис-
лотной замены p.Gly1029Ser являются убедитель-
ными, детальное изучение влияния данной мута-
ции на  структуру и  функцию кальциевого канала 
с использованием клеточных моделей (например, 
в  культуре миобластов) и  трансгенных животных 
позволит уточнить патогенетические механизмы 
и выявить потенциальные мишени для терапевти-
ческого воздействия.

Одним из приоритетных направлений явля-
ется изучение механизмов неполной пенетрант-
ности. Выявление генетических, эпигенетических 
и средовых факторов, модулирующих экспрессию 
фенотипа у гомозиготных животных, способно объ-
яснить существующие клинические парадоксы. По-
нимание причин, по которым часть гомозиготных 
особей сохраняет нормальную жизнедеятельность, 
позволит разработать более точные прогностиче-
ские критерии и  персонализированные подходы 
к содержанию и эксплуатации таких животных.

Несмотря на то, что полное излечение генети-
ческих заболеваний в обозримом будущем остается 

https://www.consultant.ru/document/cons_doc_LAW_493905/
https://www.consultant.ru/document/cons_doc_LAW_493905/
https://vsni.co.uk/software/matesel/?trk=public_post_comment-text
https://vsni.co.uk/software/matesel/?trk=public_post_comment-text
https://lactanet.ca/en/genetic-tools-tips-tricks-the-inbreeding-calculator/
https://lactanet.ca/en/genetic-tools-tips-tricks-the-inbreeding-calculator/
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сложной задачей, исследования в области терапев-
тических подходов не теряют актуальности. Особый 
интерес представляют методы генной терапии, фар-
макологической коррекции дисфункции кальциевых 
каналов, а  также поддерживающего лечения. Раз-
работка таких методов может стать важным шагом 
в решении этических проблем, связанных с вынуж-
денной эвтаназией телят с тяжелыми формами MW.

Крайне актуальным направлением является 
расширение эпидемиологического мониторинга. 
Систематический сбор данных о  распространен-
ности MW в различных популяциях, включая раз-
вивающиеся рынки и регионы с недостаточным ох-
ватом генотипированием [16], необходим для объ-
ективной оценки глобального воздействия мутации 
и  планирования эффективных профилактических 
мер на национальном и международном уровнях.

Наконец, ключевой задачей на стыке генети-
ки и селекции является интеграция контроля гене-
тических дефектов в системах геномной селекции. 
Разработка и внедрение алгоритмов, одновремен-
но учитывающих племенную ценность животных 
по селекционным признакам и их статус носитель-
ства рецессивных мутаций, позволят оптимизиро-
вать генетический прогресс при минимизации ри-
ска накопления нежелательных аллелей в популя-
циях [23]. Как показывают исследования, включе-
ние информации о  рецессивных летальных генах 
в  модели геномной оценки повышает точность 
прогноза признаков выживаемости [24].

Решение этих задач будет способствовать бо-
лее глубокому пониманию биологии MW и разра-
ботке научно обоснованных подходов к контролю 
заболевания.

Выводы
Conclusions

Синдром ранней мышечной слабости  (MW) 
крупного рогатого скота представляет собой актуаль-
ную проблему современного племенного скотовод-
ства, наглядно демонстрирующую противоречие меж-
ду генетическим прогрессом и сохранением здоровья 
популяции. Мутация CACNA1S (p.Gly1029Ser) является 
доказанной причиной заболевания, наследуемого 
по рецессивному типу с неполной пенетрантностью. 
Частота носительства варьирует от  3 до  38% в  раз-
ных странах, достигая максимальных значений в США 
и некоторых регионах Российской Федерации, что об-
условливает необходимость системного контроля.

Представленные в работе данные подтверж-
дают, что эффективное управление распростране-
нием MW достижимо на  основе комплекса мер. 
В качестве ключевых элементов выступают: обяза-
тельное генотипирование племенных животных; 
исключение спариваний между носителями мута-
ций; контроль инбридинга и  прозрачный обмен 
информацией между участниками селекционно-
го процесса. Внедрение этих подходов позволяет 
минимизировать экономические потери, сохраняя 
высокие темпы генетического прогресса по хозяй-
ственно-полезным признакам.

Дальнейшее углубление знаний о  молеку-
лярных механизмах MW, совершенствование диа-
гностических инструментов и интеграция управле-
ния генетическими дефектами в системы геномной 
селекции станут основой для долгосрочной страте-
гии, обеспечивающей баланс между селекционны-
ми достижениями и благополучием животных.
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