
 

 

 

 

 

Milé čitateľky a čitatelia, 

v najnovšom vydaní Genetic Newslettera sa dozviete o novom teste pre bedlingtonského 

teriéra. Ďalej vás informujeme o CEA (anomália oka kólií) u určitých plemien a o farbe 

cocoa u francúzskych buldočkov. Labogen skúmal vzájomné vzťahy medzi farbou cocoa 

a ostatnými génmi pre farby a tiež si posvietil na zdravotné aspekty variantu cocoa. 

Taktiež sa opäť budeme venovať prcd-PRA, forme retinálnej atrofie, ktorá je široko 

rozšírená u mnohých plemien. Želáme príjemné čítanie! 

Update: Ochorenie ukladania medi u bendlingtonského teriéra –  

nový test 

Cu-toxikóza, ako je toto ochorenie tiež 

nazývané, môže viesť k toxickým 

koncentráciám medi v  pečeni a iných 

orgánoch, čo môže spôsobiť poruchy 

orgánov a zlyhanie pečene. Namiesto 

markerového testu, ktorý sa používal 

doposiaľ, ponúkame teraz genetický 

test kauzálneho variantu COMMD1. 

Meď je esenciálny mikroprvok, ktorý 

zohráva dôležité úlohy v mnohých 

biologických procesoch. Avšak v príliš 

vysokých koncentráciách môže byť 

meď toxická. Meď je prijímaná tráviacim aparátom z potravy a vody. Cez enterocyty sa 

dostáva z čreva do krvného obehu. Tým je transportovaná do pečene, kde sa zabuduje 

do bielkovín, uskladní, alebo je transportovaná do ďalších orgánov. Pokiaľ sa v  pečeni 

nachádza príliš vysoká koncentrácia medi, je za vylučovanie nadbytočnej medi žlčovými 

cestami zodpovedný transportný proteín ATP7B.  

U bedlingtonského teriéra sa našiel genetický variant v  géne COMMD1 (predtým 

označovaný MURR1), ktorý môže viesť k Cu-toxikóze. COMMD1 proteín interaguje 

s ATP7B transportérom, a tak reguluje koncentráciu medi v bunkách pečene. Kvôli 

COMMD1 variantu je narušené vylučovanie medi, čo môže spôsobiť jej extrémne vysoké 

ukladanie v pečeni. Postihnuté psy sprvu nevykazujú žiadne symptómy, časom však 

dochádza k poškodeniu pečene, zápalom, fibrózam a cirhóze pečene. Ochorenie sa 

preto ukazuje väčšinou až v dospelom veku. Typické príznaky sú pokles aktivity, znížený 



apetít, nadmerný smäd, zvracanie, strata hmotnosti, žltačka, ascites (tekutina v  brušnej 

dutine) a neurologické príznaky. Pri uvoľňovaní medi do krvného obehu môže dôjsť aj 

k hemolytickým anémiám. 

Anomália oka kólií (CEA) –  u postihnutých plemien naďalej dôležitá 

téma 

CEA vedie k zmenám na sietnici a môže sa prejavovať v rôzne závažných formách. Zatiaľ 

čo u niektorých postihnutých zvierat nie sú zaznamenané žiadne symptómy, u iných 

môže dôjsť k úplnému oslepnutiu. Genetický test na CEA je chránený patentom. 

Prinášame vám aktuálny prehľad zastúpenia genotypov u jednotlivých plemien 

a vysvetlenie, prečo je genetické testovanie naďalej dôležité pre zdravie psov. 

Pri CEA sa v mieste vstupu zrakového nervu môžu vyvinúť tzv. kolobómy, ďalej dysplázia 

sietnice a cievovky a záhyby na sietnici. Tým môže byť ovplyvnený zrak postihnutého 

psa. Pri najvážnejšej forme CEA dochádza k zmenám ciev a krvácaniam sietnice. 

Následné oddelenie sietnice vedie k oslepnutiu psa. Závažnosť ochorenia sa pri CEA 

v priebehu života nemení, čiže pes neoslepne vo vyššom veku. Najmiernejšia forma CEA, 

tzv. CRH (chorioretinálna hypoplázia) je rozpoznateľná len u šteniat do veku cca 9 

týždňov, potom dochádza k prekrytiu pigmentom a očným vyšetrením sa už nedá zistiť. 

Psy, u ktorých sa od určitého veku CEA už nedá fenotypovo dokázať, sa označujú ako tzv. 

Go-normals. U týchto psov sa dá CEA potom dokázať len pomocou genetického testu. 

CEA sa vyskytuje predovšetkým u krátkosrstých a dlhosrstých kólií, ale aj u iných 

pastierskych a príbuzných plemien psov, ako austrálska kelpie, austrálsky ovčiak, 

bradatá kólia, borderkólia, Lancashire heeler, dlhosrstý vipet, miniatúrny americký 

ovčiak, šeltia a silken windhound. Okrem nich bol CEA variant nájdený aj u plemien 

boykin španiel, hokkaido a Nova Scotia Duck Tolling Retriever. Graf ukazuje zastúpenie 

jednotlivých genotypov  (zdravý N/N, prenášač N/CEA a postihnutý CEA/CEA) 

u niektorých plemien (neboli zahrnuté plemená, u ktorých bolo doposiaľ testovaných 

menej ako 100 jedincov). Aj keď u niektorých plemien sa podiel prenášačov resp. 

postihnutých zvierat zdá byť nízky, nemali by sme túto chorobu ignorovať. Inak hrozí 

nepozorované rozšírenie variantu v rámci plemena, a tým sa zvyšuje pravdepodobnosť 

narodenia postihnutých šteniatok.  

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Farebný variant Cocoa a aj niečo viac? 

Cocoa variant môže viesť u francúzskych buldočkov k hnedej farbe srsti. Ľudia majú 

varianty  v  rovnakom géne, avšak aj s pôsobením na zdravie. V Labokline prebehla 

štúdia skúmajúca súvislosť medzi Cocoa a ďalšími génmi pre farby a tiež prípadnými 

zdravotnými aspektami Cocoa variantu. 

U francúzskych buldočkov môže hnedú 

farbu srsti spôsobovať okrem B-lokusu 

aj genetický variant zvaný Cocoa. Test 

na Cocoa je dostupný cca jeden a pol 

roka. Cocoa farba je spôsobená 

variantom v géne HPS3. U ľudí môžu 

varianty v tomto géne vyvolávať tzv. 

Hermansky-Pudlak syndróm. Typickými 

symptómami tohto zriedkavého 

syndrómu sú albinizmus kože, zvýšená 

tendencia ku krvácaniu v dôsledku 

zníženej agregácie trombocytov a sčasti 

aj nekontrolovaný pohyb očí 

(nystagmus), ako aj ľahké poruchy 

zraku. V spolupráci s prof. Leebom 

z univerzity v Berne a Dr. Manukjanom 

z univerzitnej kliniky vo Würzburgu 

v Labokline skúmali, či má Cocoa variant vplyv na tendenciu ku krvácaniu aj 

u francúzskych buldočkov. Takisto sa analyzovali vzťahy a vplyv Cocoa s rôznymi 

genotypmi lokusov A, B, D, E a I na fenotyp – farbu srsti. 



Porovnanie farieb francúzskych buldočkov s rôznymi kombináciami alel ukázalo, že 

samotný Cocoa variant sa často nedá identifikovať pohľadom na farbu srsti. V niektorých 

prípadoch sa dá Cocoa variant rozlíšiť tmavšou hnedou farbou spôsobenou B lokusom. 

U väčšiny psov ale dochádza k interakcii s existujúcimi alelami na iných génoch, a tým 

k rôznym odtieňom farby srsti. Preto je na jednoznačné určenie farby srsti psa, ako aj 

predpoveď možných farieb potomkov, spravidla potrebné genetické vyšetrenie viacerých 

génov. Samotné vyšetrenie genotypu pre Cocoa spravidla nestačí. 

Ohľadne tendencie ku krvácaniu a poruchám zraku, majitelia Cocoa psov zatiaľ 

nepozorovali žiadne nápadné zmeny. Keďže aj  u ľudí sú popísané len malé zmeny krvnej 

zrážanlivosti, ktoré ale v niektorých situáciách (ťažké operácie alebo zranenia, extrakcie 

zubov a pod.) môžu byť problematické, vyšetrovali sa klinické parametre Cocoa psov 

podrobnejšie. Aj keď hodnoty zrážanlivosti vyšetrovaných psov  boli ešte v rámci 

referenčných rozmedzí, podarilo sa zistiť funkčný defekt trombocytov. Pokiaľ nebude 

náchylnosť na krvácanie vylúčená ďalšími štúdiami, odporúčame pred operáciou 

stanovenie Cocoa genotypu. U homozygotných Cocoa psov je potrebné mať pripravené 

lieky prvej pomoci, aby boli v prípade potreby hneď k dispozícii.  

Detailné výsledky štúdie boli zverejnené v časopise „Genes“ a v prípade záujmu si ich 

môžete pozrieť: pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34356108/ 

prcd-PRA –  forma retinálnej atrofie, rozšírená u  mnohých plemien 

Prcd-PRA je forma progresívnej atrofie sietnice 

(PRA), široko rozšírená u mnohých plemien. 

U rôznych plemien sa príznaky objavujú 

v rôznom veku, najprv dochádza k nočnej slepote 

a neskôr k úplnému oslepnutiu. LABOKLIN s. r. o. 

je akreditované laboratórium podľa STN ISO/IEC 

17025:2017 pre toto vyšetrenie. 

Pojem progresívna retinálna atrofia (PRA) 

označuje skupinu dedične vyvolaných porúch fotoreceptorov  sietnice, ktoré sú u rôznych 

plemien vyvolané rôznymi mutáciami. PRA je progresívne ochorenie sietnice (retiny). 

Receptory oka sú deštruované postupne. Zmeny postihujú obidve oči a postupujú 

v oboch očiach rovnakým tempom. Sietnica je vrstva špecializovaného nervového 

tkaniva na vnútornej strane zadnej časti oka. Rozlišujeme dva typy rozličných 

fotoreceptorov sietnice: tyčinky a  čapíky. Tyčinky (anglicky „rod“) sú špecializované na 

videnie za šera. Čapíky (anglicky „cone“) sú určené na videnie za denného svetla a na 

videnie farieb. 

Pri prcd-PRA svoju normálnu funkciu strácajú najprv tyčinkové bunky, čo vedie 

k progresívnej šeroslepote (nočnej slepote) a strate schopnosti prispôsobenia zraku. 

V neskoršom štádiu sú poškodené aj čapíkové bunky, takže nakoniec dôjde k úplnému 

oslepnutiu. Klinické symptómy sa spravidla objavujú už v  mladom veku, u rôznych 

plemien ale v rôznom čase a s rôznym časovým rozpätím po úplné oslepnutie (mesiace 

až roky). Špecializované očné vyšetrenie môže u psov postihnutých PRA ukázať 

https://ta128a8bb.emailsys1a.net/c/112/4599141/0/0/0/313833/fd8820ef56.html?testmail=yes


bilaterálnu mydriázu (obojstranné rozšírenie zreníc), ako aj zvýšenú reflexiu tapetum 

lucidum a zmeny na cievach sietnice. 

   

     Keďže príznaky prcd-PRA sa často objavia až po dosiahnutí chovného veku, mal by sa 

genetický status psa postihnutých plemien vyšetriť už pred zaradením do chovu. Tak sa 

dá výberom rodičovských párov zabrániť rodeniu postihnutých šteniatok. Existuje 

mnoho ďalších geneticky podmienených foriem PRA, ktoré u mnohých plemien 

prichádzajú do úvahy. Avšak prcd-PRA sa v porovnaní s ostatnými známymi formami 

PRA vyskytuje u relatívne veľkého počtu plemien. Preto je možné zvážiť genetické 

vyšetrenie aj u krížencov so zodpovedajúcimi klinickými príznakmi.  
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