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Genetické vysetrenia ako nastroj diagnostiky

v
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V chove psov a maciek su genetické testy uz diho
zauzivanym nastrojom na identifikaciu ziaducich a
neziaducich génovych variantov, ktoré su spojené
s urcitymi ochoreniami. Prispievaju tak k zacho-
vaniu zdravia mnohych plemien. Planovanim vrhu
so zohladnenim genetickych vysledkov sa
chovatelia nielen usiluju o parenia, pri ktorych sa
zabrani potomkom s dedi¢nymi ochoreniami.
Zachovanie heterogenity genomu v ramci
plemena je rovnako délezitym chovatelskym
cielom.

Aj my, veterinarky a veterinari, mézeme tazit

z neustale sa rozSirujucej ponuky laboratérii tym,
Ze dokazeme velmi jednoducho a minimalne
invazivne diagnostikovat  alebo vylucit geneticky
podmienené ochorenia.

Na tomto mieste by sme radi predstavili niekolko
vybranych geneticky podmienenych ochoreni
psov a maciek, ktoré v kazdodennej klinickej praxi
zohravaju délezitu ulohu.
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Zdroj obrazka: Envatoelements

VySetrenie

Na vykonanie genetického testu vyzaduje
Specializované laboratérium DNA: krv s EDTA,
vyter zo sliznice alebo chlpy s korienkami. Nie
kazdy test je mozné vykonat z kazdého typu
materialu. Test hfada Specifické génové varianty,
ktoré mozu viest' k ochoreniu. Vysledok sa
zvyC€ajne uvadza ako genotyp N/N (&isty), genotyp
N/X (prenasac) alebo genotyp X/X (postihnuty)

s dodato&nym vysvetlenim a odkazom na gén pre
testovany variant.

Geneticky podmienené ochorenia u psov a
maciek a ich vyznam v kazdodennej klinickej
praxi

Jednym z najznamejsich genetickych variantov,
ktory vedie ku klinickym problémom, je bezpochy-
by defekt génu MDR1. Postihnuté su predo-
vSetkym pastierske psy a chrty robznych plemien a
ich krizence, ako aj mainské myvalie macky.
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Klinicky vyznam tohto defektu je dnes dobre
popisany, najma z hladiska moznych vedlajSich
ucinkov urcitych liekov.

Dalsi komplex priznakov, pri ktorom by sme odpo-
rucali preventivne genetické testovanie, sa tyka
poruch zrazanlivosti krvi a sklonu ku krvacaniu.
NajznamejSou je urcite von Willebrandova
choroba (VWD), ktorej typy 1 az 3 sa vyskytuju
u mnohych, réznych plemien psov a mozno ich
zistit’ prostrednictvom réznych variantov. Deficit
urcitych koagulaénych faktorov, ako je faktor
VIII (hemofilia A), faktor IX (hemofilia B) alebo
faktor Xl, ako aj pooperacna tendencia ku
krvacaniu, napriklad u velkého SvajCiarskeho
saladnickeho psa, ale aj u réznych plemien
maciek, moze viest k neoCakavanym
komplikaciam pocas alebo po chirurgickych
zakrokoch, takZe genetické testovanie moze

v tychto pripadoch poskytnut cenné informacie.

Genetické varianty s negativnymi dosledkami na
zdravie naSich pacientov by sme vSak nemali
sledovat’ len pred terapeutickym zasahom. Pri
mnohych priznakoch ochoreni musia geneticky
podmienené ochorenia bezpodmienectne
figurovat na nasom zozname diferencialnych
diagnéz. Klasickym prikladom su zachvatové
ochorenia u psov. Zatial ¢o napriklad juvenilna
epilepsia (Lagotto Romagnolo, obr. 1), juvenilna
myoklonicka epilepsia (rhodézky ridgeback) a
juvenilna encefalopatia (Parson a Jack Russell
teriér) su Specifické pre urcité plemena, lafora
epilepsia (disease) sa moze vyskytovat' u
réznych plemien. Zvlastnostou tohto ochorenia je
neskory nastup okolo 7. roku Zivota, €o je vek,

v ktorom by sme mozno neocCakavali prvé prejavy
vrodenej poruchy. K zachvatovym porucham
mozu viest aj iné génové mutacie: episodic
falling (Cavalier King Charles Spaniel), zat'azou
vyvolany kolaps (r6zne plemena),
nekrotizujica meningoencefalitida (mops)
alebo poruchy ukladania latok, ako je neuronalna
ceroidna lipopofuscinéza (r6zne plemena), aby
sme spomenuli len niektoré.

Aj u maciek moézu byt za zachvatové ochorenia
zodpovedné genetické variacie, napriklad epilep-
ticka encefalopatia u bengalskych maciek alebo
ganglioziddza, ktora sa vyskytuje u roznych
plemien madciek.

Obr. 1: Lagotto Romagnolo Zdroj obrazka: Envatoelements

Urcité prekryvanie priznakov pozorujeme, ked sa
zameriame na zachvatové ochorenia a ataxie. Aj
v tomto pripade musia geneticky podmienené
ochorenia u réznych plemien psov nevyhnutne
figurovat na naSom zozname diferencialnych
diagnéz, najma ak su nadimi pacientmi Steniatka
a velmi mladé psy. Ataxie sa objavuju vefmi
skoro, napriklad pri ,canine multiple system
degeneration” (Cinsky chocholaty pes a kerry
blue teriér), pri cerebelarnej ataxii (belgicky
ovciak, pyrenejsky horsky pes, taliansky spinone)
alebo pri neonatalnej kortikalnej cerebelarnej
abiotrofii (bigel, madarska vyZla). Az vo veku od
18 mesiacov do 4 rokov sa u anglickeho Springer
Spaniela klinicky prejavi fukozidéza, zavazné
neurologické ochorenie so smrtelnym priebehom.
Génové varianty s najvySSou alelovou frekvenciou
(relativna frekvencia, s akou sa urcity génovy
variant (alela) vyskytuje v ramci populacie) su
.Dandy-Walker-like malformation“ (eurasier) a
Finnish Hound ataxia (finsky stavag, novorbotsky
Spic).

Kedze tieto ochorenia spdsobuju zavazné klinické
priznaky so zvycCajne rychlou progresiou v dos-
ledku zmien centralneho nervového systému
(CNS), genetické testovanie ponuka uzito¢ny a
neinvazivny nastroj na diagnostiku a rozhodo-
vanie u pacientov postihnutych plemien.
Genetické testovanie je obzvlast dblezité, ked sa
ochorenie inak da diagnostikovat iba po smrti,
ako je to v pripade degenerativnej myelopatie
(DM) u réznych, najma velkych plemien (napr.
bernsky salasnicky pes, nemecky ovdiak,
hovawart). Degenerativha myelopatia sa typicky
prejavuje okolo 8. roku zZivota a zahfha
poskodenie hornych motoneurénov, pricom
spocCiatku postihuje panvové koncatiny a neskor
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ostatné nervy. Ataxia, slabost, zhorSena
propriocepcia progredujuca do paralyzy vSetkych
koncatin, ako aj moCova a fekalna inkontinencia,
charakterizuju zavazny, progresivny priebeh
ochorenia, ktoré trva od 6 do 24 mesiacov.
Postihnuté mézu byt aj malé plemena (napr.
trpasli¢i pudel).

Skuto¢nost, Zze mnohé pripady straty zraku u
mladych a dospelych psov su spbsobené
skupinou genetickych variantov, je dobre pre-
skumana a pod nazvom progresivna retinalna
atrofia (PRA) je znama nielen oftalmolégom.
Uplne odligné a ovela menej $pecifické oéné
priznaky vykazuju pacienti s makularnou
dystrofiou rohovky (cobberdog, labradoodle,
labradorsky retriver) alebo s MOD (multiokularny
defekt, bobtail). PRA je znama aj u mnohych
plemien maciek a je mozné ju preukazat’ ako
geneticky defekt. U siamskych maciek sa navyse
vyskytuje primarny kongenitalny glaukém, ktory
je potrebné odlisit od inych ochoreni so zvySenym
vnutroo¢nym tlakom.

o Y F —N. £
Obr. 2: Za modrymi o¢ami sa méze skryvat hluchota
Zdroj obrazka: A. Drensler

U mainskych myvalich maciek s modrymi oCami
(obr. 2) a podozrenim na jednostrannu alebo

obojstrannu hluchotu je mozné vykonat test na
variant génu PAX3, aby sa vylucila tato pricina.

Aj v dermatologickej praxi méze byt uzitocne
zvazit geneticky podmienené ochorenia ako
diferencialne diagnézy a pripadne ich vylugit
pomocou genetického testovania. Poruchy
keratinizacie sa vyskytuju napriklad pri digitalnej
hyperkeratéze (bordeauxska doga, irsky teriér,
kromfohrlander), epidermolytickej hyperke-
ratéze (norfolk teriér), ichtyéze | a Il (americky
buldog, zlaty retriver, goldendoodle) a kongeni-
talnej ichty6ze nemeckej dogy. Hereditarna
nazalna parakeratéza (HNPK) sa vyskytuje
relativne ¢asto u labradorov (a inych plemien)

s génovym variantom, ktory je zvy&ajne spojeny
s miernymi priznakmi, ale v extrémnych
pripadoch, pri postihnuti tepien, moéze mat fatalne
nasledky. Dermatomyozitida (kdlia, Seltia) a
.junctional epidermolysis bullosa“ (nemecky
kratkosrsty stava€) mézu byt primarnou pric¢inou
ochoreni s eréziami a chrastami.

Exfoliativny kutanny lupus erythematosus

u nemeckého kratkosrstého stavaCa a madarskej
vyzly je tiez spdsobeny génovym variantom.
Vzhlfadom na zavazné priznaky a nedostatok
moznosti lieCby musia byt postihnuté psy
zvyc€ajne utratené — rozhodnutie, ktoré sa da
ulahéit' s potvrdenou diagnézou (genetickym
testom).

Aj v internej medicine je uzitocné zvazit genetické
pri€iny ochoreni. Medzi najznamejSie ochorenia
patri dilataéna kardiomyopatia (DCM) u réznych
plemien psov a hypertroficka kardiomyopatia
(HCM) u niektorych plemien maciek. Genetické
testy maju v tomto pripade skor vyznam z hladis-
ka planovania chovu. Pre stanovenie diagnézy a
planovanie lieCby su dblezitejSie geneticky
podmienené ochorenia mocového ustrojenstva a
pecCene. Cystinuria sa vyskytuje u mnohych
plemien psov a maciek a ich krizencov v réznych
variantoch. Hyperurikozuria, ktora vznika

v désledku mutacie a nie je plemenne Specificka,
moze byt tiez pricinou tvorby mocovych krystalov
a kamenov. Polycystické ochorenie obli€iek
(PKD) je dobre znamym spustacom chronického
ochorenia obli¢iek u maciek mnohych plemien a
psov (bulteriérov).

Aj familiarna nefropatia u samojedov, cockapoo
a réznych plemien Spanielov vedie k chronickym
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porucham funkcie obli¢iek. K zvysenym
pecenovym hodnotam moZze viest ochorenie
ukladania medi u plemien cobberdog, doberman,
labradorsky retriver, labradoodle a bedlington
teriér, ako aj glykogenéza u laponskych psov a
kuCeravého retrivera. Zvacsena slezina moze u
réznych plemien psov (cobberdog, baseniji, bigel,
cairn teriér, labradoodle, labradorsky retriver,
mops, west highland white teriér) suvisiet

s dedi¢nym deficitom pyruvatkinazy a z neho
vyplyvajucou chronickou regenerativnou
hemolytickou anémiou.

Zaujimava pre prax (z inych ako diagnostickych
dovodov) je nachylnost’ k obezite u plemien flat
coated retriver, labradoodle a labradorsky
retriver, ktoru spésobuje mutacia.

Z terapeutického hladiska tato znalost’ o dedi¢nej
chorobe ni€ nemeni, lieCbou obezity ostava
obmedzenie prijmu kal6rii. Majitelia postihnutych
psov su vSak ¢asto skoér ochotni lie€it chorobu,
ako celit vy€itkdm svedomia a pocitu viny.

Zhrnutie

Poznatky o dediénych ochoreniach réznych
plemien zvierat a cielené planovanie chovu
podporené genetickym testovanim uz priniesli
vyrazné zlepSenia, napriklad v boji proti PRA u
zlatych a labradorskych retriverov. Aj v kazdo-
dennej praxi je vSak zmyslupiné sledovat
genetické defekty a ich vplyv na zdravie psov a
macdiek. Pri mnohych priznakoch a diagnostickych
otazkach patria vrodené ochorenia na zoznham
diferencialnych diagnéz. V ramci planovania
anestézie, operacie a lieCby méze u niektorych
plemien znalost génovych variantov minimalizo-
vat riziko komplikacii. Prislusné vySetrenia su
jednoduché, neinvazivne a cenovo dostupné.

Dr. Angelika Drensler, Dr. Christoph Beitzinger

VySetrenia suvisiace s témou

o 400 testov na r6zne genetické varianty

e kombinacie symptémovych komplexov

e plemenne Specifické kombinacie

o LABOGenetics XXL (vhodné pre krizence)
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