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Genetické ochorenia maciek

e A

e Alpha - manozidéza (AMD)

Alpha-manoziddza je lyzozomalne ochorenie, ktoré je sp6sobené nedostatkom lyzozomalnej
alpha-manozidazy. To vedie k metabolickej poruche v bunkach a hromadeniu urcitého typu
dlhych sacharidovych retazcov (oligosacharidov bohatych na mandzu). V dosledku toho
dochadza k deformacii kosti a k poskodeniu nervov. Klinickymi priznakmi sd preto
neurologické poruchy pohybu (ataxia), tras alebo zhorSené videnie. Ochorenie je zriedkavé
a je dedi¢né. Postihnuté macky umieraju pri narodeni, alebo Ziju len niekolko mesiacov.
Plemeno: perzska macka

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: MAN2B1

Trvanie testu: 1-2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8239



e Ateroskleréza (ATH)

Aterosklerdza je chronické zdpalové ochorenie ciev charakterizované hromadenim LDL
cholesterolu v stendch tepien. U plemena korat sa geneticky variant génu LDLR spdja
s aterosklerézou, ktord sa vyznacCuje tazkou hypercholesterolémiou (vysoka hladina
cholesterolu v krvi), klinickymi priznakmi srdcového zlyhania a nakoniec vedie k smrti.
Histopatologické vySetrenie odhali aterosklerotické zmeny, najma vo velkych tepnach
a koronarnych tepnach. Existuju dokazy, Ze naruSenie cievnych stien u postihnutych maciek
moze viest k trombdze. Klinické priznaky aterosklerdzy sa objavuju az v strednom a vyssom
veku, pretoZe u postihnutych maciek predtym dochadza k tichej progresii ochorenia
v priebehu niekolkych rokov.

Plemeno: korat
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1-2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8946

e Autoimunitny lymfoproliferativny syndrom (ALPS)

Autoimunitny  lymfoproliferativny  syndrém  (ALPS) je zriedkavé nenadorové
lymfoproliferativne ochorenie charakterizované |ymfadenopatiou a splenomegaliou
s autoimunitnou cytopéniou. ALPS ma skory nastup (zvacsa od veku 8 tyzdriov), postihnuté
macky vykazuju priznaky pocas prvych tyzdriov s rychlo progredujucim klinickym priebehom.
Plemeno: britskd kratkosrsta, Skotska klapouchd (kratkosrstd a dlhosrstd)

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: FASLG

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8609

« C

e Cystindria (CysK)

Cystinuria je dedi¢nd metabolicka porucha, pri ktorej oblicky nepracuju spravne. V dosledku
toho sa moc¢om vylucuje vo zvySenej miere aminokyselina cystin. Cystin je zle rozpustny
vo vode, a preto nahromadena latka krystalizuje v moci a vytvara kamene. Mocové kamene,
ktoré su pricinou klinickych priznakov, sa objavujui v mladom veku. To méZe viest k Zivot
ohrozujucemu upchatiu mocovych ciest.



Plemeno: vsetky plemena

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: SLC7A9

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8604

« D

e Deficit faktora XI (F11)

Koagulacny faktor Xl je plazmaticky protein, ktory sa podiela na vnutornej kaskade zrazania
krvi. Na rozdiel od hemofilie je tendencia ku krvdcaniu pri nedostatku faktora XI len mierne
zvySend. Typické su hematdmy a iné menSie krvacania, ktoré sa vyskytuju len niekedy
po urazoch alebo chirurgickych zakrokoch. Deficit faktora XI predlZzuje parcidlny
tromboplastinovy ¢as v plazme, ale protrombinovy ¢as zostdva normalny. Laboklin skimal
mainské myvalie macky so zvySenym sklonom ku krvacaniu, ako aj ich pribuznych
a identifikoval geneticky defekt faktora XI. To viedlo aj k odhaleniu homozygotne postihnutych
maciek, ako aj ich prenasatelov v Eurdpe. Deficit faktora XI sa dedi autozomalne recesivnym
sp6sobom. Tento geneticky test mozno pouzit na spolahlivd identifikaciu mainskych myvalich
maciek so zvySenym rizikom krvdacania, ako aj asymptomatickych samcov a samic, ktori su
prendasatelmi, a tym obmedzit prenos tohto genetického defektu v chove.

Plemeno: mainska myvalia

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: F11

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratoéria

Cislo vySetrenia: 8729

e Deficit faktora Xl (F12)

Koagulaény faktor Xll sa podiela na vnutornej kaskade zradZzania krvi. V géne faktora Xl boli
popisané dve rézne mutdcie, ktoré sposobuju deficit F12. Homozygotne postihnuté macky
maju silne zniZzenu aktivitu F12, zatial ¢o u heterozygotne postihnutych macdiek je meratelnd
len mierne znizena aktivita F12. Deficit F12 sa prejavuje predi?enym ¢asom zraZania krvi
v skriningovom teste parcialneho tromboplastinového c¢asu (PTT). U postihnutych maciek sa
nevyskytuje abnormalne krvacanie.

Plemeno: vsetky plemenad



Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: F12
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8806

o Deficit pyruvatkinazy (PK)

Pyruvatkindza (PK) je enzym, ktory je rozhodujuci pre anaerdbnu glykolytickd cestu vyroby
energie v erytrocytoch. Ak maju erytrocyty nedostatok PK, nie su schopné udrzat normalny
bunkovy metabolizmus, a preto je ich Zivotnost skratena. Tento nedostatok sa prejavuje ako
hemolytickd anémia roéznej zavaznosti so silnou regenerac¢nou reakciou. Choroba maciek sa
od choroby psov & tym, Ze postihnuté macky mdzu mat normalnu dizku Zivota. Anémiu maju
len obcas a nezda sa, Ze by sa u nich vyvinula osteoskleréza alebo zlyhanie pecene. Klinické
priznaky ochorenia odrazaju anemicky stav zvierata a zahfiaju neznasanlivost pohybu, slabost,
Selest na srdci a splenomegdliu. Pri laboratérnom vysetreni krvi sa méZze zistit zvyseny pocet
juvenilnych (mladych) erytrocytov s normalnym poctom erytrocytov (tzv. chronicka
regenerativna hemolytickd anémia).

Plemeno: abesinska, bengalska, eurdpska kratkosrstd, egyptskd mau, la perm (kratkosrsta
a dlhosrstd), mainska myvalia, nérska lesna, ocicat, savannah, sibirska, singapurska, somalska,
tureckd angora

Dediénost: autozomdlne recesivna
Gén: PKLR

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vy$etrenia: 8047

e Enteropatickd akrodermatitida (AE)

U tureckej van vyvolava geneticky variant v géne SLC39A4 ochorenie nazyvané acrodermatitis
enteropathica. Gén SLC39A4 kéduje Crevny transportér zinku, ktory sa nachadza v Creve,
pricom strata funkcie tohto transportéra vedie k systémovému nedostatku zinku. Zino¢naté
idny zohravaju dolezitu ulohu v mnohych biologickych procesoch, najma ako enzymatické
kofaktory. Postihnuté maciatka sa do veku 6 tyZzdnov vyvijaju normalne. Vo veku 6 - 8 tyzdnov
vSak vykazuju spomalenie rastu a hnacku. Okrem toho trpia zavaznymi a rychlo progredujucimi
dermatologickymi priznakmi, ako je Supinatenie, alopécia (bezsrstost), vihka dermatitida a tiez
zavainé erdzie a lézie na bruchu a koncatinach. V koznych léziach sa m6zu vyvinut rozsiahle
sekundarne infekcie. Ochorenie sa da liecit peroralnym uZivanim vysokych davok zinku,
pretozZe existuje dalSia érevna transportna cesta zinku, ktord moze kompenzovat nedostatok
zinku.



Plemeno: turecka van

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: SLC39A4

Trvanie testu: 1 -2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujliceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8763

e Epilepticka encefalopatia (EE)

U bengalskej macky sa nasiel variant génu CAD, ktory je spojeny s epileptickou encefalopatiou.
Jedno postihnuté maciatko vykazovalo vo veku 3 mesiacov skupiny generalizovanych
tonickych zachvatov a abnormadlne sprdvanie. Zachvaty sa vyskytovali po¢as spanku a boli
charakterizované nahlym vyskocenim, po ktorom nasledovala hyperextenzia chrbta a krku
(opistotonus), spojend so zvySenym svalovym tonusom hrudnych koncatin, trasenim hlavy,
mlaskanim, Zuvanim, zasklbmi tvare, slinenim a poruchou vedomia. Zachvaty kic¢ov trvali
niekolko sekidnd az minutu a aj po nich sa macka zdala byt dezorientovana. Postihnuta macka
sa vo vSeobecnosti spravala pokojnejSie ako ostatné zdravé maciatka a vykazovala epizédy
abnormalneho spravania s poruchami vedomia a nepokojom, ako aj ndpadné hryzenie bud do
zeme, alebo dokonca do vlastnych labiek. Podrobné vysetrenie macky odhalilo aj epizody
abnormalnej dusevnej aktivity, obojstrannd absenciu Zmurkacieho reflexu oci
a zvySenu hodnotu distribuénej Sirky cervenych krviniek (RDW) (tzv. anizocytdza
so zvacsenymi a zmenSenymi cervenymi krvinkami). Gén CAD kéduje protein, ktory je
nevyhnutny na zostavovanie pyrimidinovych nukleotidov, a teda nukleovych kyselin. Zohrava
dolezitd ulohu pri glykozylacii proteinov, metabolizme lipidov, biosyntéze polysacharidov
a transdukcii signalov. KedZe macka len ciastone reagovala na liecbu antiepileptikami,
majitelia sa rozhodli pre eutanaziu macky z dévodu zhorsenej kvality jej Zivota.

Plemeno: bengalska
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 -2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujliceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8899

e G

e Gangliozidéza (GM1)

Ganglioziddza je ochorenie lyzozomov, ktoré sa vyskytuje u ludi, maciek a inych zvierat. Pri
tomto dedi¢nom ochoreni sa v lyzozomoch ukladaju latky, ktoré sa nemo6zu dalej spracovat
v dosledku nedostatku enzymov. V pripade gangliozidézy sa v bunkdch mozgu hromadia
zlu€eniny tukov a sacharidov (gangliozidy). To narusa Zivotne doleZité funkcie buniek v mozgu,
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¢o vedie k zavaznym priznakom ochorenia. Tieto metabolické poruchy sa vyskytuju v dvoch
réznych formach. GM1 gangliozidéza (typ 1) je sp6sobend dedi¢nym nedostatkom enzymu
beta-galaktozidazy, zatial ¢o pri GM2 ganglioziddze (typ 2) chyba enzym beta-hexozaminiddza.
GM1 a GM2 sposobuju zavainé progresivne ochorenia mozgu. Postihnuté macky vykazuju
najma poruchy nervového systému. Obe ochorenia su charakterizované priznakmi, ako je tras
hlavy a obmedzeny pohyb panvovych koncatin vratane paralyzy. Pri gangliozidéze GM?2
(barmska, korat) sa klinicky obraz zvycajne objavuje skoér, priblizne vo veku 2 mesiacov,
a rychlejsie sa zhorsuje. Pri gangliozid6ze GM1 (siamskad, korat) neurologické priznaky zacinaju
o nieco neskor, priblizne vo veku 3 mesiacov, a postupuju pomalsie.

Plemeno: balinézska, javanska, korat, orientalna kratkosrsta, peterbald, seyselska, siamska,
thai, tonkinska

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: GLB1
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8041

e Gangliozidéza (GM2)

Gangliozidéza je ochorenie lyzozémov, ktoré sa vyskytuje u ludi, maciek a inych zvierat. Pri
tomto dediénom ochoreni sa v lyzozomoch ukladaju latky, ktoré sa nemo6zu dalej spracovat
v dosledku nedostatku enzymov. V pripade gangliozidézy sa v bunkdch mozgu hromadia
zlu€eniny tukov a sacharidov (gangliozidy). To narusa Zivotne doleZité funkcie buniek v mozgu,
¢o vedie k zavaznym priznakom ochorenia. Tieto metabolické poruchy sa vyskytuju v dvoch
roznych formach. GM1 gangliozidéza (typ 1) je sp6sobena dediénym nedostatkom enzymu
beta-galaktozidazy, zatial ¢o pri GM2 ganglioziddze (typ 2) chyba enzym beta-hexozaminidaza.
GM1 a GM2 spoOsobuju zavainé progresivne ochorenia mozgu. Postihnuté macky vykazuju
najma poruchy nervového systému. Obe ochorenia su charakterizované priznakmi, ako je tras
hlavy a obmedzeny pohyb panvovych koncatin vratane paralyzy. Pri gangliozidéze GM2
(barmskd, korat) sa klinicky obraz zvycajne objavuje skor, priblizne vo veku 2 mesiacov,
a rychlejsie sa zhorsuje. Pri gangliozid6ze GM1 (siamskd, korat) neurologické priznaky zacinaju
o nieco neskor, priblizne vo veku 3 mesiacov, a postupuju pomalsie.

Plemeno: barmska macka

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: HEXB

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8149



e Gangliozidéza (GM2)

Plemeno: korat

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HEXB

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8864

e Geneticka krvna skupina

Prirodzené protilatky anti-A a anti-B mozu viest k nezlucitelnosti krvnych skupin, ktord méze
mat smrtelné nasledky. Prvymi priznakmi su dychaviénost, zvracanie a nepoko;j.
K novorodeneckej izoerytrolyze dochddza vtedy, ked sa macka s krvnou skupinou B spari
s koctirom s krvnou skupinou A a maciatko s krvnou skupinou A absorbuje protilatky anti-A
z materského mlieka.

Podrobny popis

Systém AB je hlavnym systémom krvnych skupin u domacich maciek. Beznymi krvnymi
skupinami su A a B. Macky s krvnou skupinou B maju zvycajne protildtky proti A s vysokym
titrom a macky s krvnou skupinou A maju zvycajne protilatky proti B s nizkym titrom. Macky
so zriedkavou krvnou skupinou AB (nazyvanou aj krvnd skupina C) nemaju protilatky proti A
ani proti B (univerzalny prijemca).

Pri pouziti nekompatibilnej krvnej skupiny pri transfuzii krvi vedu prirodzené protilatky
k nekompatibilite krvnych skupin, ¢o moéze mat smrtelné nasledky. Prvymi priznakmi su
dychavic¢nost, zvracanie a nepokoj.

Neonatalna izoerytrolyza nastdva, ked sa samica macky s krvnou skupinou B spari s koclirom
s krvnou skupinou A a maciatko s krvnou skupinou A absorbuje protilatky proti A z materského
mlieka. Toto hemolytické ochorenie moze byt tiez smrtelné.

Geneticka krvna skupina — varianty a dedi¢nost

Genetické stanovenie krvnych skupin u maciek umoziiuje genetické rozliSenie sérologicky
urcenej krvnej skupiny pred chovom. Krvna skupina A je dominantna voci skupine B. Pomocou
genetického testu je mozné identifikovat recesivnu alelu b, ktord je spojend so sérotypom B.
Macky s dvoma kdpiami alely b maju krvnt skupinu B. Macky s krvnou skupinou A mézu mat
genotyp AA alebo Ab.

Na objasnenie genetického zakladu krvnej skupiny A alebo AB sa odporuca geneticky test.



Sérologicka krvna skupina MozZny genotyp

A N/N, N/b, N/c
C c/c, c/b
B b/b

Plemeno: vsetky plemena okrem Eurdpskej kratkosrstej
Dediénost: alelicky rad podla dominancie: N>c>b
Gén: CMAH

Cislo vySetrenia: 8121

e Glykogendza typ IV (GSD4)

Glykogendza typ IV (GSD IV) nédrskej lesnej macky je dedicna abnormalita metabolizmu
glukdzy. Za normalnych okolnosti sa nadbyto¢na glukdza uklada v mnohych tkanivach ako
glykogén. Ak je potrebna energia, molekuly glukézy sa z glykogénu uvolnia. Schopnost
efektivne priddvat a uvoltiovat molekuly glukdzy z glykogénu zavisi od jeho vysoko rozvetvenej
Struktury. Enzym vetvenia glykogénu (GBE) je enzym syntézy glykogénu potrebny
na vytvorenie vetvenej Struktury. Deficit aktivity GBE vedie k abnormalnej akumul3cii
glykogénu v myocytoch, hepatocytoch a neurénoch, ¢o spésobuje rozne progresivne, benigne
az letdlne organové dysfunkcie. Vacsina postihnutych maciatok zomiera pri narodeni alebo
kratko po narodeni, pravdepodobne v dosledku hypoglykémie. Maciatka, ktoré prezili
perinatdlne obdobie, sa javia klinicky normalne az do nastupu progresivnej neuromuskularnej
degeneracie vo veku 5 mesiacov a nakoniec umieraju vo veku 10 - 14 mesiacov.

Plemeno: ndrska lesna macka

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GBE1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vySetrenia: 8113



« H

e Head Defect

Head defekt u barmskej macky je vrodena deformacia hlavy a tvdre (kranofacialna), ktora je
rozsirend v dnesnych linidch barmskych maciek. Pri¢innd mutdacia génu bola objavena v Lyons
Feline Genetics Research Laboratory na UC Davis a ovplyviiuje gén, ktory zohrdva délezitu
Ulohu pri vyvoji tvare. Jedna kdpia mutdcie nespbsobuje deformdciu, ale ¢asto je pricinou
skratenej tvarovej lebky (brachycefdlia). Macky s dvoma képiami mutacie maju zdvainé
kraniofacidalne poSkodenie, ktoré je nezlucitelna so Zivotom.

Plemeno: barmska macka

Dedié¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ALX1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8465

e Hypertroficka kardiomyopatia (HCM1)

Hypertroficka kardiomyopatia je diagnostikovand pomocou ultrazvukového vysetrenia
(echokardiografie), ktoré moze byt podporené genetickym testom. Ultrazvukové vysetrenie je
uzZitocné az vo vyssom veku, ked su uz zmeny viditelné. U plemena mainska myvalia boli
identifikované urcité dedi¢né genetické mutdcie ako vysoko rizikové faktory, ktoré moézu
naznacit rozvoj ochorenia este pred ultrazvukovym vysetrenim. Prvym priznakom HCM je
zhrubnuta stena (koncentricka hypertrofia) lavej komory. Zmenené mozu byt aj iné ¢asti srdca,
napriklad papilarne svaly a lavd srdcova chlopria (mitralna chlopna). V désledku toho sa lava
komora nakoniec zvacsi. Tieto zmeny obmedzuju srdce v jeho ¢innosti. HCM preto moze viest
k smrti mnohymi spésobmi: nahla srdcova smrt v désledku arytmie a fibrilacie komér; zlyhanie
srdca s priznakmi busenia srdca, zrychleného dychania, dychavi¢nosti, zadrziavania tekutin
v plucach (plicny edém) a vo vystelke plic (pleurdlny vypotok). HCM v sebe skryva aj riziko
tvorby trombov (krvné zrazeniny). Tromby v predsieni sa mozu uvolnit a dostat sa
do arteridlneho krvného obehu, ¢im ¢asto sposobia upchatie ciev v mieste vetvenia panvovych
a kruralnych tepien s ndslednym ochrnutim panvovych koncatin.

Plemeno: mainska myvalia

Dedié¢nost: autozomélne dominantna

Gén: MYBPC3

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8080


https://shop.labogen.com/gentest-bestellung/katze/burma/2018/head-defect?c=6

e Hypertroficka kardiomyopatia (HCM3)

Hypertroficka kardiomyopatia (HCM) je klinicky heterogénne ochorenie myokardu a je
najéastejSim ochorenim srdca identifikovanym u domdcich maciek. HCM je charakterizovand
zvysenou hmotnostou favej komory v dosledku zvacsenia hrubky steny srdca s hypertrofiou
papildarneho svalu a systolickym prednym pohybom mitrdlnych chlopni. Nasledne hypertrofia
lavej srdcovej komory vedie k srdcovej slabosti a nakoniec k srdcovému zlyhaniu. Smrt
v dosledku HCM mozZe nastat tromi mechanizmami: a) nahla srdcova smrt s arytmiou
a komorovou fibrilaciou, b) srdcové zlyhanie s tachykardiou, zrychlenym dychanim,
dychavi¢nostou, plicnym edémom a pleuralnym vypotkom alebo c) tvorba trombu. Tromby
sa mozu tvorit bud v lavej predsieni v dbsledku abnormalneho krvného obehu, alebo
v samotnej srdcovej komore v dbsledku zavainej hypertrofie a srdcovej slabosti. Tromby
v predsieni sa mozu uvolnit a dostat sa do arteridlneho krvného obehu, ¢im ¢asto spdsobia
upchatie ciev v mieste vetvenia panvovych a kruralnych tepien s ndslednym ochrnutim
panvovych koncatin. Echokardiografické vySetrenie bolo doteraz jedinym diagnostickym
nastrojom tohto ochorenia. DokaZe vsak identifikovat postihnuté macky az vo veku niekolkych
rokov, ked' sa u nich uz prejavia prvé priznaky HCM.

Plemeno: ragdoll

Dedi¢nost: autozomalne dominantna s premenlivou penetranciou

Gén: MYBPC3

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8116

e Hypertroficka kardiomyopatia (HCM4)

Hypertrofickd kardiomyopatia (HCM) je najcastejSim srdcovym ochorenim identifikovanym
u domacich maciek. HCM je charakterizovana zvysenou hmotnostou lavej komory v dosledku
zvacsenia hrubky steny srdca s hypertrofiou papilarneho svalu a systolickym prednym
pohybom mitralnych chlopni. Nasledne hypertrofia lavej srdcovej komory vedie k srdcove;j
slabosti a nakoniec k srdcovému zlyhaniu. Echokardiografické vySetrenie bolo doteraz jedinym
diagnostickym nastrojom tohto ochorenia. Dokaze vsak identifikovat postihnuté macky az
vo veku niekolkych rokov, ked'sa u nich uz prejavia prvé priznaky HCM. Smrt v désledku HCM
moze nastat tromi mechanizmami: a) nahla srdcova smrt s arytmiou a fibrilaciou komér, b)
srdcové zlyhanie s tachykardiou, zvysenym dychanim, dychavi¢nostou, plicnym edémom
a pleurdlnym vypotkom alebo c) tvorba trombu. Okrem oboch uz znamych genetickych
variantov u plemien mainska myvalia a ragdoll sa zistilo, Ze variant génu ALMS1 suvisi s HCM
u plemena sphynx. Vo vSeobecnosti su nastup ako aj zdvaznost HCM velmi variabilné. HCM
u plemena sphynx sa moze diagnostikovat vo veku 1 - 14 rokov. KedZe nie vsetky geneticky
postihnuté macky plemena sphynx vykazuju pocas Zivota priznaky, predpokladad sa, Ze opisany
variant ma neuplnld penetranciu. Zatial nie je zndme, ¢i je riziko vzniku ochorenia vyssie
u postihnutych homozygotov (HCM/HCM) ako u heterozygotov (N/HCM). Okrem toho sa zda
byt pravdepodobné, Ze existuje este najmenej jeden geneticky variant, ktory spésobuje HCM
u tohto plemena.
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Plemeno: sphynx

Dediénost: autozomalne dominantna s premenlivou penetranciou

Gén: ALMS1

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8695

¢ Hypokalémia

Hypokalémia ubarmskej macky, znama aj ako familidrna epizodickd hypokalemicka
polymyopatia, je recesivna genetickd porucha charakterizovana epizédami nizkych hladin
draslika v sére a vysokymi hodnotami CK (kreatinfosfokinaza, enzym indikujuci poskodenie
svalov). Klinické priznaky zahffaju epizddy slabosti kostrového svalstva, ktoré mozu
postihovat celé telo zvierata, alebo sa mdzu obmedzovat na urcité svaly. Najzretelnejsie je to
na svaloch krku, ale niekedy sa vyskytuje len na koncatinach. V désledku toho mézu mat
postihnuté macky problémy s chodzou a spravnym drzanim hlavy. Toto ochorenie zvycajne
nie je smrtelné a stav sa zvy¢ajne moze vyrazne zlepsit pridanim doplnkov draslika do stravy.
Konkrétne informacie o liecbe tohto ochorenia by mali majitelia konzultovat so svojim
veterinarnym lekarom.

Plemeno: australian mist, barmska macka, burmila, cornish rex, devon rex, singapurska
macka, sphynx, tonkinska macka

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: WNK4
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8453

e Hypotrichdza a syndrom kratkovekosti

Hypotrichdza je dedi¢né ochorenie postihujice kozu a srst posvatnej birmskej macky,
sposobené mutaciou v FOXN-1 géne. Genetickd mutdcia spb6sobuje, Ze novorodené mladata
maju jemnu, paperovitu srst. TU stratia v priebehu prvého tyzdna. U niektorych maciek s tymto
dedi¢énym ochorenim dorastie v priebehu prvych dvoch mesiacov. Niektoré maciatka sa rodia
Uplne lysé. Medzi dalsie klinické priznaky patri mastna a chrastovita koza na tvari a zmeny
(abnormality) na pazuroch, jazyku a brade. Ochorenie vedie aj k pripadom narodenia mrtveho
plodu a pred¢asnému uhynu maciatok v prvych trinastich tyzdnoch Zivota v dosledku
narusenej imunitnej reakcie.

Plemeno: posvatna birma
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Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: FOXN1
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8318

e K

¢ Kongenitdlna hypotyredza (CH)

Variant génu pre tyreoperoxidazu (TPO) sp6sobuje primarnu vrodenu hypotyredzu u maciek.
Postihnuté macky vykazuju disproporény trpasli¢i vzrast. Niektoré macky maju zjavnu rastovu
retardéciu, zatial o u inych je menej ndpadna. Daldimi priznakmi mézu byt: struma
s obojstrannym zvacSenim oboch lalokov Stitnej Zlazy, mentdlna otupenost, zapcha
a oneskorené prerezdvanie zubov. Sérové koncentracie celkového T4 su nizke, pripadne
na spodnej hranici, zatial ¢o koncentracie TSH su abnormdlne vysoké. Vrodena hypotyredza

sa zvycCajne diagnostikuje v mladom veku. Suplementdcia L-T4 vedie ku klinickému zlepseniu,
ako aj k zvyseniu sérového T4 a zniZeniu koncentracii TSH.

Plemeno: britska kratkosrsta, ruska modra

Dedicnost: autozomalne recesivna

Trvanie: 7 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria
Gén: TPO

Cislo vysetrenia: 8873

¢ Kongenitalny myastenicky syndrom (CMS)

Kongenitdlny myastenicky syndrom je spOsobeny mutaciou v géne COLQ. Priznaky
kongenitalneho myastenického syndromu (CMS) u maciek zodpovedaju priznakom ludi
s tymto dedi¢nym ochorenim. Patri k nim najma svalova slabost na celom tele, najma po strese
alebo vzruseni. MozZe sa prejavit uz vo veku 3 tyzdnov. Macky postihnuté CMS ¢asto zaujimaju
postoj , vevericky” a hrudné koncatiny si opieraju o vyssie poloZzené predmety. Vaésina maciek
s CMS ma ocakdvanu dizku Zivota len 2 roky. Casto zomieraju, pretoZe sa zadusia potravou.
Plemeno: devon rex, sphynx

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: COLQ
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8592

e M

e MDR1 geneticky variant

Defekt génu MDR1 suvisi s poruchou metabolizmu liekov, a teda s precitlivenostou na rozne
lieCivd, ako su antiparazitikd (napr. ivermektin), antibiotikd, cytostatikd alebo lieky proti bolesti
a anestetika. Priznaky po podani tychto liekov su rézne a siahaju od tazkosti s dychanim,
poruch pohybu, letargie a rozSirenych zreniciek az po Zivot ohrozujiuce kfce. Zmeneny
metabolizmus  chemoterapeutik mozZe viest ku gastrointestindlnej intoxikacii
a supresii kostnej drene. Dedi¢nost je autozomalne recesivna, ale aj u heterozygotnych zvierat
treba predpokladat, Ze je naruseny transport a metabolizmus Ucinnych latok, alebo Ze su
horsie tolerované.

Plemeno: vsetky plemend

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: ABCB1

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujliceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8776

e Modré oci

Variant génu PAX3 spbdsobuje modré oci u mainskych myvalich maciek. Dominantny faktor
ovplyviiuje nielen pigmentaciu duhovky, ale je spojeny aj s jednostrannou alebo obojstrannou
hluchotou a minimalnymi bielymi Skvrnami, ktoré nie su sp6sobené znamymi variantami
zodpovednymi ,white spotting”. Existuju naznaky, Ze homozygotnd pritomnost variantu vedie
k embryonalnej alebo fetalnej letalite. Preto sa d6razne neodporuca parenie heterozygotnych
maciek, aby sa zabranilo hluchému potomstvu a nedmyselnému vzniku homozygotného
embrya pre tuto alelu. Geneticky test mdze objasnit, ¢i je pritomnost modrych oci spésobena
tymto variantom.

Plemeno: mainska myvalia
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8876
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e Mukopolysacharidéza typ VI (MPS6)

Mukopolysacharidéza typ VI (MPS6) je lyzozémové ochorenie skladovania. V désledku
genetického defektu chyba v metabolizme bunky enzym N-acetylgalaktozamin-4-sulfataza
(4S). Preto sa urcité latky (mukopolysacharidy) nemozu spravne rozloZit, co spbsobuje ich
hromadenie v lyzozdmoch bunky. To je pri€inou roéznych klinickych priznakov, ktorych
zavaznost mozno rozdelit na tri formy mukopolysacharidézy typu 6. Pri miernej forme (m)
mozno diagndzu zvycajne stanovit len na zéklade urditych laboratérnych hodnot. Pri tazkej
forme (s) moZu postihnuté zvieratd vykazovat znacné poruchy v Struktire kosti (trpaslici
vzrast) a v nervovom systéme. So zmieSanou formou (m/s) mozu vykazovat degenerativne
ochorenie kibov. Pri pldnovani chovu je potrebné dbat na zabranenie vzniku potomstva
s tazkou alebo zmiesanou formou.

Plemeno: balinézska, eurdpska kratkosrstd, javanskd, orientalna kratkosrsta, posvatna birma,
peterbald, ragdoll, seySelska, siamska, thai, tonkinska

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: ARSB
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8468

e Mukopolysacharidéza typ VII (MPS7)

Mukopolysachariddza typ VII (MPS7) je velmi zriedkavé lyzozomalne ochorenie skladovania,
ktoré sa m6ze dedit u maciek vietkych plemien. V désledku genetického defektu chyba enzym
(GUSB) (genotyp mps/mps) v metabolizme bunky, alebo je produkovana len polovica (N/mps)
enzymu. V dosledku toho nemodie spravne prebiehat rozklad urcitych Ilatok
(mukopolysacharidov), takze sa tieto hromadia v lyzozémoch buniek. To je pri¢inou réznych
klinickych priznakov mukopolysacharidézy typu 7. Patri medzi ne malformacia kosti
a chrupaviek, zakalenie rohovky a zvaésenie brusnych organov. Toto dediéné ochorenie mozno
diagnostikovat u postihnutych zvierat vo veku priblizne dvoch mesiacov. Okrem testovanej
mutdcie existuje minimalne jedna dalSia mutdcia, ktora pravdepodobne sposobuje MPS7.

Plemeno: vsetky plemend

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GUSB

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8473
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e Myotdnia kongenitalna

Myotonia congenita je dedicné ochorenie, ktoré postihuje kostrové svaly. Je spOsobend
génovou mutdciou, ktora ovplyviuje funkciu chloridovych kandlov na bunkovej drovni a dedi
sa autozomalne recesivnym sp6sobom. Hlavnym priznakom ochorenia je strnuld choédza
s neschopnostou svalu uvolnit sa. Casto je jazyk vyplazeny a sanka sa da len tazko otvorit.
Casto su pozorované tazkosti s prehitanim a nadmerné slinenie. Ochorenie méze byt dedi¢né
u vsetkych plemien.

Plemeno: vsetky plemena

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CLCN1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8461

« O

e Osteochondrodysplazia (OCD)

Genetickd mutdcia vedie k charakteristickému sklopeniu usi dopredu u tohto Skétskeho
plemena. Dedi¢nd mutacia mbze byt tieZ pricinou osteochondrodysplazie u postihnutych
maciek, ktord sa prejavuje deformdciou kosti v dolnych ¢astiach koncatin, klbov ako aj chvosta.
Zda sa, Ze u homozygotnych postihnutych maciek sa vyvijaju tazsie deformacie, preto sa
neodporuca krizenie v rdmci plemena.

Plemeno: skoétska klapoucha (kratko a dlhosrstd)

Dediénost: autozomalne dominantna

Gén: TRPV4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8349

. P

e Polycystické ochorenie obliciek (PKD)

Polycystické ochorenie obliciek (PKD) je rozsirené dedi¢né ochorenie, ktoré postihuje perzské
macky aplemena pribuzné perzskym mackam. PKD spbsobuje tvorbu peceriovych
a obli¢kovych cyst, ako aj oblickovych cyst naplnenych tekutinou, ¢o ¢asto vedie k zlyhaniu
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obli¢iek. Cystické oblicky sa méZu sporadicky vyskytnut v akejkolvek populacii maciek, ale
skory nastup a obojstranny vyskyt su charakteristické pre dedi¢nu formu. Obli¢kové cysty pri
PKD su pritomné skoro, spravidla pred 12. mesiacom, ale zlyhanie obliCiek sa spravidla
vyskytuje neskor, preto sa povaZzuje za neskory ndastup ochorenia obli¢iek. Pritomnost
cystickych obliciek sa da urcit do 6 az 8 mesiacov veku pomocou ultrazvuku a diagndza je
vo vSeobecnosti ista do jedného az dvoch rokov. Priemerny vek pre dysfunkciu, nie zlyhanie
obliciek, je u maciek s PKD 7 rokov. Bez zobrazovacich technik by sa teda u maciek PKD
nediagnostikovalo mnoho rokov. Klinické priznaky nie su Specifické, ale su bezné pre macky
s dysfunkciou obliciek, vratane depresie, anorexie, polyurie, polydypsie a Ubytku hmotnosti.

Plemeno: britska (kratko- / dlhosrsta), chartreux, colorpoint, exoticka kratkosrsta, kartauser,
posvatna birma, perzska, ragdoll, ruska modra, skdtska klapoucha (kratko- / dlhosrsta), selkirk
rex (kratko- / dlhosrsta), turecka angora

Dedi¢énost: autozomdalne dominantna
Gén: PKD1
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8046

e Polycystické ochorenie obliciek (PKD2)

U sibirskej macky a plemena neva masquerade bol identifikovany geneticky variant, ktory
sposobuje polycystické ochorenie obli¢iek (PKD2). Ide o progresivne ochorenie, ktoré je
charakterizované pocetnymi cystami naplnenymi tekutinou v oblickdch a v konecnom
dosledku vedie k zlyhaniu obliciek.

Plemeno: neva masquerade, sibirska

Dedi¢nost: autozomalne dominantna

Gén: PKD2

Trvanie testu: 7 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8938

e Polydaktylia

Polydaktylia je pritomnost vacésieho pocétu prstov na koncatinach, ako je obvyklé a vyznacuje

sa velkou fenotypovou rozmanitostou. Doteraz boli opisané dve morfologické formy

polydaktylie: Mitten-Paw a Patty-Foot. V pripade Mitten-paw su prsty navyse kratsSie ako

ostatné prsty a vzdialenost medzi prstami navyse a ostatnymi prstami je vacsia ako vzdialenost

medzi ostatnymi prstami. Pri forme Patty-foot su extra prsty rovnako dlhé ako ostatné prsty

a vzdialenost medzi prstami navySe a ostatnymi prstami je rovnaka. Polydaktylia moze
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postihovat jednu, dve, tri alebo vsetky Styri koncatiny, ale zvycajne sa extra prsty vyvijaju
na hrudnikovych alebo vSetkych Styroch koncatinach. Pocet prstov navyse je tiez variabilny.
Doteraz boli identifikované tri varianty, ktoré su zodpovedné za polydaktyliu. Tieto tri varianty
sa nachadzaju v regulacnej sekvencii génu Sonic Hedgehog (SHH), tzv. regulac¢nej sekvencii
zény polarizacnej aktivity (ZRS), o ktorej je zndme, Ze sa podiela na vyvoji koncatin. Prvykrat
boli opisané u domdacich maciek v Anglicku (varianty UK1 a UK2) a u Hemingwayovych maciek
v USA (variant Hw). V3etky tri varianty sa dedia autozomalne dominantne, takze u maciek
s jednou alebo dvoma kdépiami tychto variantov sa s najvaésou pravdepodobnostou vyskytuje
polydaktylia.

Plemeno: vsetky plemena

Dedi¢nost: autozomalne dominantna

Gén: LMBR1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8874

e Primarny kongenitalny glaukém (PCG)

Toto o¢né ochorenie méze byt u siamskych maciek spésobené dedi¢nou génovou mutaciou
v LTBP2. T4 je zndma ako primarny kongenitdlny glaukdm (PCG). Pri¢inou tohto primarneho
glaukédmu je vrodend malformdcia oka, ktora vedie k zvySenému vnuatroocnému tlaku, a tym
k poskodeniu gliovych buniek sietnice a zrakového nervu. ZvySeny vnutroocny tlak, zvacsena
gula a prediZené cilidrne vybezky boli pozorované u vietkych postihnutych maciek do veku 8
tyzdnov. Rozne stupne poskodenia zrakového nervu sa prejavili do 6 mesiacov veku. Glaukém
vsak modze byt spdsobeny aj sekunddrne infekciami alebo inymi ocnymi choreniami
(sekundarny glaukém).

Plemeno: siamska

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: LTBP2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8395

e Progresivna retinalna atrofia (b-PRA)

Progresivna retinalna atrofia u bengdlskej macky vedie k destrukcii fotoreceptorov v sietnici.
Strata buniek sa zacina priblizne vo veku 7 tyZzdriov a pomaly postupuje az do veku priblizne 2
rokov, kedy macka vidi len velmi obmedzene. Uplna slepota sa vyvija rézne dlho. Macky
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s PRA-b vykazuju rozSirené zrenicky v porovnani so zdravymi mackami v rovnakych svetelnych
podmienkach.

Plemeno: bengalska

Dedié¢nost: autozomalne recesivna
Gén: KIF3B
Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8331

e Progresivna retindlna atrofia (pd-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je ochorenie sietnice, ktoré ma progresivny priebeh
a nakoniec vedie k slepote. Svetlocitlivé bunky (fotoreceptory) oka sa postupom ¢asu nicia.
Progresivna atrofia sietnice u perzskych maciek (pd-PRA) vedie k rozpadu fotoreceptorov
u postihnutych zvierat uz vo veku 5 tyzdnov, ¢o vedie k Uplnej slepote do 16. tyZzdnia. Priznakmi
ochorenia su zvycajne nekoordinované pohyby oci a zvySeny lesk oka. Stenéenie rohovky sa
nepozoruje. Macky s jednym normadlnym a jednym mutovanym génom (prenasatelia) maju
zmeny pigmentového epitelu sietnice, ale zachovavaju si normdlne videnie bez straty
fotoreceptorov.

Plemeno: britska (kratko- / dlhosrsta), chartreux, colorpoint, exoticka kratkosrsta, kartauser,
posvatna birma, perzska, ragdoll, ruska modra, skétska klapoucha (kratko- / dlhosrsta), selkirk
rex (kratko- / a dlhosrstd), turecka angora

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: AIPL1

Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8593

e Progresivna retindlna atrofia (rdAc-PRA)

Progresivna retinalna atrofia (PRA) je dedi¢né ochorenie, pri ktorom je postihnuta sietnica oka.
Vedie k pomalej progresii a nakoniec k slepote. Fotoreceptory (bunky vnimajuce svetlo) oka
sa Casom nicia. Pri¢inou rdAc-PRA je geneticky defekt. Postihnuté macky maju v cCase
narodenia normalny zrak. Klinické priznaky sa zvycajne objavia vo veku 1,5 az 2 rokov (tzv.
neskory nastup). Najprv tyCinkové bunky stracaju svoju normdlnu funkciu, neskor su
postihnuté aj ¢apikové bunky sietnice. V kone¢nom $tadiu ochorenia, zvy¢ajne vo veku 3 az 5
rokov, su fotoreceptory Uplne zni¢ené a macka oslepne uplne.
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Plemeno: abesinska, american curl (kratko- /dlhosrstd), american wirehair, balinézska,
bengdlska, colorpoint, cornish rex, javanska, munchkin, ocicat, orientalna kratkosrsta,
peterbald, siamska, singapurskd, somalska, thai, tonkinska

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CEP290

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8117

e Progresivna retinalna atrofia (rdy-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je ochorenie sietnice, ktoré v désledku svojho
progresivneho priebehu nakoniec vedie k slepote. V priebehu tohto procesu su fotoreceptory
(bunky citlivé na svetlo) oka ¢asom zni¢ené. Rdy-PRA je spdsobena génovou mutdciou, ktora
zabranuje normalnemu fungovaniu fotoreceptorov. Uz v ranom veku, priblizne 3 tyzdnov, su
malformacie sietnice rozpoznatelné pocas vysetrenia (tzv. skory nastup). Najskor su
postihnuté capikové bunky a potom tycinkové bunky. Postihnuté macky spravidla takmer
Uplne oslepnu vo veku priblizne 7 tyzdnov.

Plemeno: abesinska, ocicat, somalska

Dedi¢nost: autozomalne dominantna

Gén: CRX

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vySetrenia: 8469

« R

e Rezistencia na klopidogrel

Arteridlna tromboembdlia (ATE) je castou komplikdciou spojenou s vysokou morbiditou
a mortalitou u maciek s hypertrofickou kardiomyopatiou (HCM) alebo inymi srdcovymi
ochoreniami. ATE je zdvainy zdravotny stav, pri ktorom sa v tepne vytvori krvna zrazenina
(trombus), ktora brani prietoku krvi do Zivotne délezitych organov alebo koncatin a ¢asto vedie
k poskodeniu tkaniva alebo infarktu. Na prevenciu ATE u postihnutych macdiek sa bezne
pouziva klopidogrel ako “protidostickovy” liek (antiagregancium), ktory nevratne inhibuje
aktivaciu krvnych dosti¢iek blokovanim receptorov adenozin difosfatu (ADP) na krvnych
dosti¢kach. Bola vSak zaznamenana znaéna variabilita v reakcii na lie€bu klopidogrelom medzi
jednotlivymi pacientmi, ¢o naznacuje pritomnost rezistencie na klopidogrel. Geneticky variant
génu P2RY1, ktory kdduje jeden z receptorov ADP (P2RY1), bol identifikovany ako vyznamne
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asociovany s rezistenciou na klopidogrel. Tento variant meni reakciu na klopidogrel, o
naznacuje, ze macky s variantom P2RY1l moZu vyZadovat alternativhu alebo dodatoc¢nu
tromboprofylakticku liecbu.

Plemeno: vsetky plemena

Gén: P2RY1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vySetrenia: 8974

e S

o Skeletalna dysplazia (SD)

Mutdcia v géne LTBP3 bola zistena u plemena britska kratkosrsta a spésobuje dysplaziu kostry
(vrodenu poruchu kosti a chrupavkového tkaniva). Pociatocné priznaky, ako napr. ochrnutie
panvovych koncatin, boli u postihnutych maciatok pozorované uz vo veku 8 tyzdriov. Medzi
dalSie priznaky patri zakrivenie chrbtice (lordéza a skoliéza) a poSkodenie nervového tkaniva
v mieche (myelopatia). Vyskytla sa aj znizend motorickd aktivita gastrointestinalneho traktu
vo veku 10 tyZzdrov. Rontgenové snimky odhalia patologickd deformaciu chrbtice. Postihnuté
maciatka vykazuju zhorsujucu sa paralyzu koncatin, deformaciu viacerych hrudnych stavcov,
zUzenie chrbticového kanala, kompresiu miechy a koprostazu. Vzhladom na zéavainost
priznakov su postihnuté maciatka eutanazované.

Plemeno: britska kratkosrsta, Skdtska klapoucha (kratko- a dlhosrstd)
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: LTBP3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8808

e Spinalna svalova atrofia (SMA)

Spindlna svalova atrofia (SMA) je ochorenie motorickych neurénov, t. j. ochorenie nervovych
buniek. SMA postihuje vSetky svaly tela, pricom svaly nachddzajice sa na trupe (proximalne)
su Casto postihnuté tazsie. Spinalna svalova atrofia u mainskej myvalej je velmi podobna SMA
typu Il u ludi. Macky postihnuté dedicnym ochorenim vykazuju svalovu atrofiu a slabost uz
vo veku 3-4 tyzdriov. Macky trpiace spindlnou atrofiou maju nestabilnd chédzu a zmenené
drzanie tela. Vo veku 5 - 6 mesiacov su panvové koncatiny prilis slabé na to, aby mohli lahko
vyskoCit na nabytok a pri zoskoku z neho ¢asto nemotorne doskakuju. DIha srst mainskych
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myvalich maciek to mozZe zakryvat, ale pozorné prehmatanie koncatin odhali zniZzenu svalovu
hmotu. Priznaky SMA sa objavuju v ranom dospievani, vedu k progresivnemu postihnutiu

a k vSeobecne kratSej dlzke Zivota.

Plemeno: mainska myvalia

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: LIX1

Trvanie testu: 5 - 7 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8123

\\0‘4\“\’:{

Do LABOGenetics XXL macka boli pridané k povodnym testom aj nizSie uvedené testy. Ich
objednanie je mozné len v rdmci LABOGenetics XXL macka, nie samostatne.

Material vzorky: EDTA-pIna krv alebo Specidlny licny ster. Nepouzivajte, prosime, obycajné
suché sterové tampadny! Specialne sterové tampdny si moZete objednat na nasej emailovej
adrese labor.ba@laboklin.com

Pre viac informacii navstivte nasu stranku:

https://sk.laboklin.online/labogenetics-xxI-cat/

e Becker svalova dystrofia H1396Y

Becker svalovd dystrofia je forma macacej svalovej dystrofie viazanej na chromozém X
(FXMD). Vyznacuje sa generalizovanym zvacésenim svalov (svalovou hypertrofiou), zvacsenym
jazykom (makroglosiou) a jazykom wvycnievajicim z ust. Okrem toho sa mdzu vyskytnut
poruchy chbdze a tazkosti s dychanim. Biochemicky je mozné zistit vyrazne zvySenu hladinu
kreatinkinazy (CK). Prvé priznaky sa objavuju v dospelosti a ochorenie postupuje len pomaly.

Plemeno: maine coon

Dediénost: X - chromozomalne recesivna

Gén: DMD
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e Becker svalova dystrofia W2778ter

Becker svalovd dystrofia je forma macacej svalovej dystrofie viazanej na chromozém X
(FXMD). Vyznaduje sa generalizovanym zvacSenim svalov (svalovou hypertrofiou), zvacsenym
jazykom (makroglosiou) a jazykom vycnievajucim z Ust. Okrem toho sa mozu vyskytnut
poruchy chodze a tazkosti s dychanim. Biochemicky je mozné zistit vyrazne zvySenu hladinu
kreatinkinazy (CK). Prvé priznaky sa objavuju v dospelosti a ochorenie postupuje len pomaly.
Plemeno: eurdpska kratkosrsta

Dediénost: pravdepodobne X - chromozomalne recesivna

Gén: DMD

e Beta - manoziddza

U macky bol zaznamenany pripad beta - mandziddzy, ktora patri medzi lyzozomalne
ochorenia. Toto ochorenie vedie k neurologickym porucham uz vo veku niekolkych mesiacov.
Medzi ne patria predovsetkym poruchy rovnovahy (ataxia), ktoré mozu viest k opakovanym
padom, ako aj kognitivne poruchy, ktoré rychlo postupuju.

Plemeno: eurdpska kratkosrsta

Dedi¢nost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: MANBA

« C

e Cystinuria typ B (D236N)

Cystinuria je dedi¢nd metabolickd porucha u maciek, pri ktorej nefunguju spravne oblicky.
V désledku toho sa aminokyselina cystin vylu€uje v zvySenych mnozstvdch mocom. Cystin je
vo vode tazko rozpustny, takZe nahromadena latka v moci krystalizuje a vytvara kamene. Pri
tomto variante sa mocové kamene, ktoré sposobuju klinické priznaky, vyskytuju v obdobi od
dospievania az po stredny vek. To moze viest k Zivot ohrozujicej obstrukcii mocovych ciest.
Plemeno: macka domaca so stredne dlhou srstou

Dediénost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: SLC7A9
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e Cystinuria typ B (T392M)

Cystinuria je dedi¢na metabolicka porucha u maciek, pri ktorej nefunguju spravne oblicky.
V désledku toho sa aminokyselina cystin vylu€uje v zvySenych mnozstvdch moéom. Cystin je
vo vode tazko rozpustny, takZze nahromadend latka v moci krystalizuje a vytvara kamene. Pri
tomto variante sa mocové kamene, ktoré sposobuju klinické priznaky, vyskytuju v obdobi od
dospievania aZ po stredny vek. To mozZe viest k Zivot ohrozujlicej obstrukcii mocovych ciest.

Plemeno: eurdpska dlhosrsta
Dediénost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: SLC7A9

e Cystinariatypl-A

Cystinuria je dedi¢né metabolické ochorenie maciek, pri ktorom oblicky nefunguju spravne.
V dosledku toho sa aminokyselina cystin vo vaéSom mnoizstve vyluéuje mocéom. Cystin je
vo vode tazko rozpustny, a tak sa nahromadené mnoistvo tejto latky v modi krystalizuje
a vytvdraju sa kamene. Mocové kamene, ktoré su pric¢inou klinickych priznakov, sa pri tejto
forme ochorenia objavuju uz vo velmi mladom veku. MozZe dojst k Zivot ohrozujlcej obstrukcii
mocovych ciest. Opisuju sa aj neurologické priznaky.

Plemeno: nemecka kratkosrsta
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: SLC3A1

« D

e Deficit dihydropyrimidinazy

U maciek bol popisany variant v géne DPYS spojeny s deficitom dihydropyrimidinazy. Ide
o poruchu metabolizmu bielkovin, ktora vedie k priznakom, ako su letargia a zvracanie, ktoré
sa Casto vyskytuju po jedle, najma pri strave s vysokym obsahom bielkovin. Okrem toho méze
toto ochorenie viest k podvyZive. Biochemické vysetrenie odhali zvySend hladinu amoniaku.
Plemeno: -

Dediénost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: DPYS
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e Duchennova svalova dystrofia

Duchennova svalova dystrofia je formou macacej svalovej dystrofie viazanej na chromozém X
(FXMD). U maine coon bol identifikovany geneticky variant v exéne 11 génu DMD (dystrofin),
ktory suvisi so svalovou dystrofiou spésobenou nedostatkom dystrofinu. V priebehu prvého
roka Zivota sa objavuju priznaky, ako je celkova svalova slabost, zvysené slinenie (ptyalizmus),
zvacseny jazyk (makroglosia), zvacsené svaly (svalova hypertrofia), deformacie koncatin
a abnormality v chédzi. Biochemické vysetrenie odhali vyrazne zvysenu hladinu kreatinkinazy
(CK). Postihnuté macky su ¢asto mensie ako ich surodenci. Ochorenie postupuje s vekom a je
Casto smrtelné.

Plemeno: maine coon
Dediénost: X —viazand chromozomadlna recesivna

Gén: DMD

e Duchennova svalova dystrofia

Duchennova svalova dystrofia je formou macacej svalovej dystrofie viazanej na chromozdm X
(FXMD). U maciek bol identifikovany geneticky variant v exéne 35 génu DMD (dystrofin), ktory
suvisi so svalovou dystrofiou sposobenou nedostatkom dystrofinu. V priebehu prvého roka
Zivota sa objavuju priznaky, ako je celkovd svalova slabost, zvysené slinenie (ptyalizmus),
zvacseny jazyk (makroglosia), zvacsené svaly (svalova hypertrofia), deformacie koncatin
a abnormality v chédzi. Biochemické vySetrenie odhali vyrazne zvysenu hladinu kreatinkinazy
(CK). Postihnuté macky su ¢asto mensie ako ich surodenci. Ochorenie postupuje s vekom a je
Casto smrtelné.

Plemeno: nemecka kratkosrsta
Dediénost: X —viazana chromozomadlna recesivna

Gén: DMD

e Ehlers-Danlos syndrom — L1141Sfster134

U maciek bol zisteny variant génu COLS5A1, ktory bol spojeny s klasickym Ehlers-Danlos
syndrémom (cEDS). Ehlers-Danlos syndrémy tvoria skupinu ochoreni spojivového tkaniva,
ktoré sa vyskytuju aj u ludi. Postihnuté macky vykazovali nadmerne pruznd kozu s ranami
rozptylenymi po celom tele a jazvami, ako aj nadmernt pohyblivost (hypermobilitu) kibov.
Rany sa objavovali uz pri minimalnych Urazoch.

Plemeno: nemecka kratkosrsta
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Dediénost: autozomalne dominantnd

Gén: COL5A1

e Ehlers-Danlos syndrom — L1172ter

U dvoch maciek plemena bombay bla zisteny variant génu COL5A1, ktory bol spojeny
s klasickym Ehlers-Danlos syndrémom (cEDS). Ehlers-Danlos syndrémy tvoria skupinu
ochoreni spojivového tkaniva, ktoré sa vyskytujui aj u ludi. Postihnuté macky vykazovali
nadmerne pruznu kozu s ranami rozptylenymi po celom tele a jazvami. Rany vznikali uz pri
minimalnych drazoch. U jednej z maciek sa vyvinula epilepsia.

Plemeno: bombay
Dedi¢énost: pravdepodobne autozomalne dominantna

Gén: COL5A1

e Ehlers-Danlos syndrém — G1023Vfster50

U maciek bol zisteny variant génu COL5A1, ktory bol spojeny s klasickym Ehlers-Danlos
syndromom (cEDS). Ehlers-Danlos syndrémy tvoria skupinu ochoreni spojivového tkaniva,
ktoré sa vyskytuju aj u ludi. Postihnuté macky vykazovali nadmerne pruznd kozu s ranami
rozptylenymi po celom tele a jazvami, ako aj nadmerni pohyblivost (hypermobilitu) kibov.
Rany sa objavovali uz pri minimdlnych drazoch.

Plemeno: nemeckd kratkosrsta
Dediénost: pravdepodobne autozomalne dominantna

Gén: COL5A1

e Ehlers-Danlos syndrém — splice

U maciek bol zisteny variant génu COL5A1, ktory bol spojeny s klasickym Ehlers-Danlos
syndrémom (cEDS). Ehlers-Danlos syndrémy tvoria skupinu ochoreni spojivového tkaniva,
ktoré sa vyskytuju aj u ludi. Postihnuté macky vykazovali nadmerne pruznd kozu s ranami
rozptylenymi po celom tele a jazvami, ako aj priznaky nadmernej citlivosti na dotykové
podnety (hyperestézia). Okrem toho wvykazovali chronické svrbenie, mierne priznaky
ochrnutia, poruchy prehitania (dysfagia) a chronickd zapchu (obstipaciu).

Plemeno: macka doméca so stredne dlhou srstou
Dediénost: autozomalne dominantna
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Gén: COL5A1

e Erytropoeticka porfyria — S47F

U maciek bol zisteny variant v géne UROS; v kombindcii sinym variantom je spojeny
s erytropoetickou porfyriou. Ide o poruchu syntézy hemov, pri ktorej dochddza k ukladaniu
porfyrinov v koZi, tkanivach a kostiach. To moZe sposobit hnedasté sfarbenie, ako aj tvorbu
pluzgierov a zapal koZe. KedZe sa porfyriny vylu¢uju mocom, mo¢ mdze mat tiez hnedy odtien.
Postihnuté macky vykazovali predovSetkym hnedasté sfarbenie zubov, ktoré pod UV svetlom
fluoreskovalo ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia).

Plemeno: -
Dediénost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: UROS

e Erytropoeticka porfyria - G111S

U maciek bol zisteny variant v géne UROS; v kombindcii sinym variantom je spojeny
s erytropoetickou porfyriou. Ide o poruchu syntézy hemov, pri ktorej dochddza k ukladaniu
porfyrinov v koZi, tkanivach a kostiach. To mo6Ze sposobit hnedasté sfarbenie, ako aj tvorbu
pluzgierov a zapal koZe. KedZe sa porfyriny vylu¢uju mocom, mo¢ mdze mat tiez hnedy odtien.
Postihnuté macky vykazovali predovSetkym hnedasté sfarbenie zubov, ktoré pod UV svetlom
fluoreskovalo ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia).

Plemeno: -

Dedi¢nost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: UROS

e G

e Glanzmannova trombasténia (INS)

Glanzmannova trombasténia (GT) je vrodena porucha zrazanlivosti krvi, pri ktorej je vyrazne
narusena funkcia krvnych dosticiek (trombocytov). Variant v géne ITGA2B brani tvorbe hlavnej
zlozky glykoproteinu (allbB3), ktory sa nachadza v bunkovej membrane krvnych dosticiek.
Tato zloZka je dolezita pre agregaciu krvnych dosticiek pocéas zrdZania krvi. Medzi priznaky
patria krvacanie do koZe, pluc alebo mocového mechura, ako aj krvacanie z dasien alebo
pretrvavajuce krvacanie z nosa. To mbze viest k anémii, ktorda mobze byt sprevadzana
priznakmi, ako je namahavé alebo zrychlené dychanie (tachypnoe), rychla Unava a bledé
sliznice. Prvé priznaky sa zvycajne objavuju vo veku okolo 6 mesiacov.
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Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: ITGA2B

e GM2 ganglioziddza (variant AB)

GM2 ganglioziddza je metabolicka porucha, ktord patri do skupiny lyzozomalnych choréb. Pri
tomto ochoreni sa v mozgovych bunkach hromadia glykolipidové zluc¢eniny (gangliozidy), ¢o
vedie k zavainému funkénému poskodeniu. Postihnuté macky vykazuju predovsetkym
poruchy nervového systému. Medzi ne patria poruchy rovnovahy (ataxia), tras pri
cielavedomych pohyboch (intencionalny tremor) a precitlivenost na hluk. S postupom
ochorenia dochdadza aj k zhorSeniu zraku, ¢o méZe nakoniec viest az k Uplnej slepote.
Na rozdiel od inych foriem GM2 ganglioziddzy sa priznaky variantu AB objavuju pomerne
neskoro, priblizne vo veku 14 mesiacov.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GM2A

e H

e Hemofilia B (R384ter)

U maciek bol popisany variant génu faktora IX, ktora suvisi s hemofiliou B. Tato dedicna
porucha zrazanlivosti krvi spésobuje miernu aZ tazka nachylnost na krvacanie a priznaky, ako
st rozsiahle modriny, krvacanie z nosa a krvacanie do koZe, svalov a kibov. Mdzu sa vyskytnut
aj menej vyrazné priznaky, ako su opakovana strata chuti do jedla, letargia, horucka a krivanie.
V zavainych pripadoch modzZe bez lieCby alebo preventivnych opatreni déjst po vazinych
Urazoch alebo operécidch k smrti. Toto ochorenie je sp6sobené genetickym deficitom alebo
znizenou aktivitou faktora IX, zrazacieho faktora nevyhnutného pre zrazanie krvi, ktory
zohrdva kluc¢ovu ulohu v zrazacej kaskade.

Plemeno: -
Dediénost: X — chromozomalne recesivna

Gén: faktor IX
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e Hemofilia B (C128Y)

U maciek bol popisany variant génu faktora IX, ktora suvisi s hemofiliou B. Tato dedi¢na
porucha zrazanlivosti krvi spésobuje miernu aZ tazka nachylnost na krvacanie a priznaky, ako
sU rozsiahle modriny, krvacanie z nosa a krvécanie do koZe, svalov a kibov. Mdzu sa vyskytnut
aj menej vyrazné priznaky, ako su opakovana strata chuti do jedla, letargia, horucka a krivanie.
V zavainych pripadoch modze bez lieCby alebo preventivnych opatreni déjst po vazinych
Urazoch alebo operdciach k smrti. Toto ochorenie je sp6sobené genetickym deficitom alebo
znizenou aktivitou faktora IX, zrazacieho faktora nevyhnutného pre zrazanie krvi, ktory
zohrdva klucovu ulohu v zrazacej kaskade.

Plemeno: -
Dediénost: X — chromozomdlne recesivna

Gén: faktor IX

e Hyperoxaluria typ Il

Hyperoxaluria sa vyznacuje zvySenou tvorbou krystalov oxalatu v modi. Tie sa m6zu hromadit
v obli¢kach, ¢o vedie k akutnemu zlyhaniu oblic¢iek a tvorbe obli¢kovych alebo mocovych
kameriov. Medzi priznaky patri aj celkova slabost, strata chuti do jedla, Ubytok svalovej hmoty
(svalova atrofia) a neurologické poruchy, ako je oslabenie alebo chybanie spindlnych reflexov.
Ochorenie sa zvy€ajne prejavi v priebehu prvého roka Zivota a rychlo postupuje.

Plemeno: barmska, himalajska, perzska

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GRHPR

e CH

e Chondrodysplazia (munchkin)

Chondrodysplazia u maciek plemena munchkin je spésobena variantom v géne UGDH. V ramci
tohto plemena sa vyskytuju jedince s kratkymi aj s dlhymi konéatinami. Tieto macky s kratkymi
koncéatinami su zname ako ,Standardné munchkin“ a vyznacuju sa skratenymi hrudnymi
a panvovymi koncatinami, o je charakteristické pre toto plemeno. Jedince s dlhymi
konéatinami sa oznacuju ako ,nestandardné munchkin“ a maji normalnu dizku konéatin.
Tento geneticky variant ovplyviuje vyvoj chrupavkového a kostného tkaniva a vedie
k spomaleniu rastu dlhych kosti. Postihnuté macky vykazuju disproporény nanizmus s vyrazne
skratenymi hrudnymi a panvovymi konéatinami. V porovnani s koncatinami sa hlava a trup
javia normalne vyvinuté.

Macky s jednou kdpiou tohto variantu vykazuju Standardny fenotyp kratkonohého munchkin.
Zvieratd bez tohto variantu maju dlhé koncatiny. Doposial neboli pozorované Ziadne macky
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s dvoma koépiami tohto variantu. Predpoklada sa preto, Ze embrya s dvoma mutovanymi
képiami génu nie su Zivotaschopné, ¢o vysvetluje mensie vrhy, ktoré sa ¢asto pozoruju pri
krizeni dvoch kratkonohych munchkin.

Plemeno: munchkin a pribuzné plemenné linie

Dediénost: autozomalne dominantna

Gén: UGDH

« K

e Kongenitalna adrendlna hyperplazia (CAH)

U maciek bol popisany variant génu CYP11B1, ktory suvisi s hyperplaziou nadobli¢iek. Tento
stav spOsobuje narusenie produkcie kortizolu. V nadoblickach sa produkuju aj pohlavné
hormony, ako aj hormény regulujice rovnovahu tekutin, na ktoré nadoblicky nepriamo
vplyvaju. Postihnuté macky vykazovali zvySeny prijem tekutin (polydipsia), zvySenu produkciu
mocu (polyuria) a vysoky krvny tlak. Okrem toho boli na svoj vek malé, mali zhrubnutu kozu,
zvacsené mliecne Zlazy (gynekomastia) a prejavovali agresivitu, najma voci kocurom.

Plemeno: macka domaca so stredne dlhou srstou
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CYP11B1

e Kongenitalna hypotyreéza (A473T)

Kongenitdlna hypotyredza je znizena funkcia Stitnej Zzlazy spdsobend mutaciou v géne TPO
(tyreoidalna peroxiddza). Postihnuté macky vykazuju disproporény nanizmus. Medzi jeho
prejavy patri velkd hlava so skratenou sankou a usami, priliS kratke koncatiny a v niektorych
pripadoch aj ohnuty chrbat (kyféza). Okrem toho sa mbze pozorovat oneskorené prerezavanie
zubov a neurologické poruchy. Medzi dalSie mozné a skor nespecifické priznaky patri strata
chutido jedla, obezita, zapcha, letargia alebo pretrvavajlca srst typicka pre maciatka. Vrodena
hypotyredza sa zvycajne diagnostikuje uz v mladom veku.

Plemeno: eurdpska kratkosrsta
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: TPO

29



e M

e Mukopolysacharidéza typu VIl (MPS7) (E351K)

Mukopolysachariddza typu VII (MPS7) je velmi zriedkavé lyzozomalne ochorenie, ktoré sa dedi
aj u maciek vsetkych plemien. V désledku genetickej poruchy chyba v metabolizme buniek
enzym (GUSB) (dedi¢nost mps/mps), alebo sa produkuje len polovica (N/mps) tohto enzymu.
V dosledku toho sa urcité latky (mukopolysacharidy) nedokazu spravne rozloZit, ¢o vedie k ich
hromadeniu v lyzozdmoch buniek. To je pri¢inou rbéznych klinickych priznakov
mukopolysacharidézy typu 7. Medzi ne patria abnormality vo vyvoji kosti a chrupaviek,
zakalenie rohovky a zvdcsenie brusnych organov. Priznaky sa zacinaju prejavovat v prvych
mesiacoch Zivota a postupne sa zhorsuju.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GUSB

e Mukopolysacharidéza typu VII (R476delins)

Mukopolysacharidéza typu VII (MPS VII) je velmi zriedkavé lyzozomalne ochorenie, ktoré sa
dedi aj u maciek vsetkych plemien. V désledku genetickej poruchy chyba v metabolizme
buniek enzym (GUSB) (dedi¢nost mps/mps), alebo sa produkuje len polovica (N/mps) tohto
enzymu. V dosledku toho sa urcité latky (mukopolysacharidy) nedokazu spravne rozlozZit, ¢o
vedie k ich hromadeniu v lyzozémoch buniek. To je pri¢inou réznych klinickych priznakov
mukopolysacharidézy typu VII. Patria medzi ne abnormality vo vyvoji kosti a chrupaviek,
progresivna paralyza a zakalenie rohovky. Priznaky sa zac¢inaju prejavovat v prvych mesiacoch
Zivota a postupne sa zhorsuju.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GUSB

e Mukopolysacharidéza typu VII (S475delins)

Mukopolysachariddza typu VII (MPS VII) je velmi zriedkavé lyzozomalne ochorenie, ktoré sa
dedi aj u maciek vSetkych plemien. V doésledku genetickej poruchy chyba v metabolizme
buniek enzym (GUSB) (dedi¢nost mps/mps), alebo sa produkuje len polovica (N/mps) tohto
enzymu. V dosledku toho sa urcité latky (mukopolysacharidy) nedokazu spravne rozlozit, ¢o
vedie k ich hromadeniu v lyzozémoch buniek. To je pric¢inou roéznych klinickych priznakov
mukopolysachariddzy typu VII. Patria medzi ne abnormality vo vyvoji kosti a chrupaviek,
progresivna paralyza a zakalenie rohovky. Priznaky sa zacinaju prejavovat v prvych mesiacoch
Zivota a postupne sa zhorsuju.
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Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: GUSB

e Myotdnia kongenitalna (A331P)

Vrodena myotdnia je ochorenie, ktoré postihuje kostrové svalstvo. Je sp6sobend mutdciou
génu CLCN1, ktora ovplyviuje funkciu chloridovych kanalov. Postihnuté macky vykazuja
strnuld chdédzu so skratenymi krokmi, hoci opakované pohyby vedu ku kratkodobému
zlepseniu (efekt rozcvic¢enia). Okrem toho v reakcii na prekvapivy podnet svaly stuhnu, o
spbsobuje, Ze macky spadnu (,startle-induced myotonia“), pricom sa zotavia po niekolkych
sekundach. Postihnuté macky maju vo vseobecnosti tendenciu neochotne sa hybat. Boli
hldsené aj zapaly dasien (gingivitida) a zapach z Ust (halitéza). Priznaky sa objavuju uz v prvych
mesiacoch Zivota.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CLCN1

« N

e Niemann-Pick disease A

Niemann-Pick disease je metabolicka porucha, ktora patri do skupiny lyzozomalnych choréb.
Okrem posSkodenia nervového tkaniva su ¢asto postihnuté aj iné organy, ako napriklad pecen,
slezina, pluca, oblicky a gastrointestinalny trakt. Medzi klinické priznaky patria slabost
a poruchy rovnovahy (ataxia), ako aj chybajuce spinalne reflexy. S postupom ochorenia sa
moze vyskytovat aj tras pri cielavedomych pohyboch (intencionélny tremor). Ochorenie sa
zvyCajne prejavi v prvych mesiacoch Zivota a ma smrtelny priebeh.

Plemeno: -
Dedi¢énost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: SMPD |

e Niemann-Pick disease C1 (H441P)

Niemann-Pick disease je metabolicka porucha, ktora patri do skupiny lyzozomalnych choréb.
Okrem poskodenia nervového tkaniva su ¢asto postihnuté aj iné organy, ako napriklad pecen,
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slezina, pluca, oblicky a gastrointestindlny trakt. Medzi klinické priznaky patria slabost
a poruchy rovnovahy (ataxia), ako aj chybajuce spinalne reflexy. S postupom ochorenia sa
mbZe vyskytovat aj tras pri cielavedomych pohyboch (intenciondlny tremor). Ochorenie sa
zvycajne prejavi v prvych mesiacoch Zivota a ma smrtelny priebeh.

Plemeno: -
Dediénost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: NPC1

e Niemann-Pick disease C2 (G28_S29ins)

Niemann-Pick disease je metabolicka porucha, ktora patri do skupiny lyzozomalnych choréb.
Okrem poskodenia nervového tkaniva su €asto postihnuté aj iné organy, ako napriklad pecen,
slezina, pluca, oblicky a gastrointestindlny trakt. Medzi klinické priznaky patria slabost
a poruchy rovnovahy (ataxia), ako aj chybajuce spinalne reflexy. S postupom ochorenia sa
moze vyskytovat aj tras pri cielavedomych pohyboch (intencionalny tremor). Ochorenie sa
zvycajne prejavi v prvych mesiacoch Zivota a ma smrtelny priebeh.

Plemeno: -
Dedi¢nost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: NPC2

e Niemann-Pick disease C2 (V126M)

Niemann-Pick disease je metabolicka porucha, ktora patri do skupiny lyzozomalnych choréb.
Okrem poskodenia nervového tkaniva su €asto postihnuté aj iné organy, ako napriklad pecen,
slezina, pluca, oblicky a gastrointestinalny trakt. Medzi klinické priznaky patria slabost
a poruchy rovnovahy (ataxia), ako aj chybajuce spinalne reflexy. S postupom ochorenia sa
moze vyskytovat aj tras pri cielavedomych pohyboch (intencionalny tremor). Ochorenie sa
zvyCajne prejavi v prvych mesiacoch Zivota a ma smrtelny priebeh.

Plemeno: siamské/japonské domace macky

Dedi¢nost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: NPC2
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e Niemann-Pick disease C1 (C955S)

Niemann-Pick disease je metabolicka porucha, ktora patri do skupiny lyzozomalnych choréb.
Okrem poskodenia nervového tkaniva su ¢asto postihnuté aj iné organy, ako napriklad pecen,
slezina, plUca, oblicky a gastrointestindlny trakt. Medzi klinické priznaky patria slabost
a poruchy rovnovahy (ataxia), ktoré mozu postupovat az do stavu, ked' je pacient neschopny
chodit. Ochorenie sa zvycajne prejavi v prvych mesiacoch Zivota a ma smrtelny priebeh.

Plemeno: -
Dediénost: pravdepodobne autozomalne recesivna

Gén: NPC1

e Neuronadlna ceroidna lipofuscin6za CLN6

U maciek bol popisany variant génu CLN6, ktory suvisi s neuronalnou ceroidnou lipofuscinézou
(CLN). Toto ochorenie je dedi¢na porucha, pri ktorej metabolické abnormality (lyzozomalne
poruchy ukladania) sp6sobuju poskodenie, alebo znicenie nervového tkaniva. V mladosti mali
macky zachvaty, ktorych zavaznost a trvanie sa postupne zvySovali, ako aj zhorsené videnie.
Ochorenie je zvycajne smrtelné.

Plemeno: macka domdca so stredne dlhou srstou
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CLN6

e Neuronadlna ceroidna lipofuscindza NCL7

U maciek bol popisany variant génu MFSDS8, ktory sp6sobuje neurondlnu ceroidnu
lipofuscindzu typu 7. Neuronalna ceroidna lipofuscinéza (NCL) je metabolicka porucha, ktora
patri do skupiny lyzozomalnych choréb. Usadeniny v mozgovych bunkach vedu k ich
degeneracii a v dbésledku toho k zavaznej dysfunkcii nervového systému. Medzi priznaky patria
strata zraku, poruchy rovnovahy (ataxia), abnormalne sprdvanie, zhorSenie mentdlnych
schopnosti, trasenie (tremor) a zachvaty. Ochorenie postupuje postupne a je smrtelné. Prvé
priznaky sa mo6zZu objavit uz u maciatok, ¢asto su v3ak vyraznejsie u mladych dospelych madiek.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: MFSD8
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e Mukopolysacharidéza typu |

Mukopolysacharidéza typu | (MPS 1) je velmi zriedkavé lyzozomalne ochorenie. V dosledku
genetickej poruchy chyba v metabolizme buniek enzym (alfa-L-iduroniddza) (sp6sob
dedic¢nosti mps/mps), alebo sa produkuje len polovica (N/mps) tohto enzymu. V désledku toho
sa urcité latky (mukopolysacharidy) nedokazu spravne rozlozit, ¢o vedie k ich hromadeniu
v lyzozdmoch buniek. To je pric¢inou r6znych klinickych priznakov mukopolysachariddzy typu
I. Postihnuté macky maju ¢asto ploché, Siroké tvare a velku hlavu s malymi usami. Okrem toho
sa modze vyskytnut neuplnd dislokdcia (subluxacia) bedrovych kibov, abnormélna chodza
a zakal rohovky. U niektorych maciek méze doéjst aj k zhrubnutiu srdcovej chlopne, ¢o mbze
viest k jej nedostatocnosti (mitralna chlopriova insuficiencia).

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: I[UDA

e Porfyria— A84T

U maciek bol popisany variant génu HMBS, ktory spdsobuje formu porfyrie zodpovedajlcu
akutnej intermitentnej porfyrii (AIP) u ludi. Pri tomto ochoreni narusa deficit enzymu syntézu
hemov, ¢o vedie k ukladaniu porfyrinov v tkanivach, kostiach a zuboch. Priznaky
u postihnutych maciek pripominali priznaky erytropoetickej porfyrie, s hnedastym mocom
a zubami, ktoré pod UV svetlom fluoreskovali ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia). Na rozdiel
od erytropoetickej porfyrie macky s touto formou nevykazuju zvysenu citlivost koZe na svetlo
(hyperfotosenzitivitu). Priznaky sa objavuju uz vo veku niekolkych tyZzdriov, najma hnedé
sfarbenie zubov je viditelné uz pri ich prerezavani.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: HMBS

e Porfyria — D36Vfster6

U siamskych maciek bol popisany variant génu HMBS, ktory sposobuje formu porfyrie
zodpovedajucu akutnej intermitentnej porfyrii (AIP) u ludi. Pri tomto ochoreni narusa deficit
enzymu syntézu hemov, ¢o vedie k ukladaniu porfyrinov v tkanivach, kostiach a zuboch.
Priznaky u postihnutych maciek pripominali priznaky erytropoetickej porfyrie, s hnedastym
mocom a zubami, ktoré pod UV svetlom fluoreskovali ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia).
Na rozdiel od erytropoetickej porfyrie macky s touto formou nevykazuju zvysenu citlivost koze
na svetlo (hyperfotosenzitivitu).
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Plemeno: -
Dediénost: autozomalne dominantnd

Gén: HMBS

e Porfyria - G281del

U siamskych maciek bol popisany variant génu HMBS, ktory spbsobuje formu porfyrie
zodpovedajucu akutnej intermitentnej porfyrii (AIP) u ludi. Pri tomto ochoreni narusa deficit
enzymu syntézu hemov, ¢o vedie k ukladaniu porfyrinov v tkanivach, kostiach a zuboch.
Priznaky u postihnutych maciek pripominali priznaky erytropoetickej porfyrie, s hnedastym
mocom a zubami, ktoré pod UV svetlom fluoreskovali ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia).
Na rozdiel od erytropoetickej porfyrie macky s touto formou nevykazuju zvysenu citlivost koze
na svetlo (hyperfotosenzitivitu). Priznaky sa objavuju uz vo veku niekolkych tyzdnov, najma
hnedé sfarbenie zubov je viditelné uz pri ich prerezavani.

Plemeno: siamska
Dediénost: autozoméalne dominantnd

Gén: HMBS

e Porfyria - L64Sfster2

U siamskych maciek bol popisany variant génu HMBS, ktory sposobuje formu porfyrie
zodpovedajucu akutnej intermitentnej porfyrii (AIP) u ludi. Pri tomto ochoreni narusa deficit
enzymu syntézu hemov, ¢o vedie k ukladaniu porfyrinov v tkanivach, kostiach a zuboch.
Priznaky u postihnutych maciek pripominali priznaky erytropoetickej porfyrie, s hnedastym
mocom a zubami, ktoré pod UV svetlom fluoreskovali ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia).
Na rozdiel od erytropoetickej porfyrie macky s touto formou nevykazuju zvysenu citlivost koze
na svetlo (hyperfotosenzitivitu). Priznaky sa objavuju uz vo veku niekolkych tyzdrov, najma
hnedé sfarbenie zubov je viditelné uz pri ich prerezavani.

Plemeno: siamska
Dediénost: autozomalne dominantnd

Gén: HMBS

e Porfyria (splice)

U maciek bol popisany variant génu HMBS, ktory spésobuje formu porfyrie zodpovedajucu
akutnej intermitentnej porfyrii (AIP) u ludi. Pri tomto ochoreni narusa deficit enzymu syntézu
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hemov, ¢o vedie k ukladaniu porfyrinov v tkanivach, kostiach a zuboch. Priznaky
u postihnutych maciek pripominali priznaky erytropoetickej porfyrie, s hnedastym mocom
a zubami, ktoré pod UV svetlom fluoreskovali ¢erveno-ruzovo (erytrodoncia). Na rozdiel
od erytropoetickej porfyrie macky s touto formou nevykazuju zvysenu citlivost koZe na svetlo
(hyperfotosenzitivitu). Priznaky sa objavuju uz vo veku niekolkych tyZzdriov, najma hnedé
sfarbenie zubov je viditelné uz pri ich prerezavani.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne dominantna

Gén: HMBS

e Retinopatia

U maciek bol ako pri¢ina retinopatie (ochorenia sietnice) identifikovany variant v géne RHD5.
Tato mutdcia spésobuje spomalenie adaptdacie oka na tmu. Zmeny na sietnici sa mozu objavit
uz u mladych maciek, moéZu sa vsak vyvinut aj az po niekolkych rokoch. S pribddajdcim vekom
sa ochorenie zhorsuje a moze viest k zhorseniu zraku.

Plemeno: -

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: RDH5

e V

e Vitamin D dependentna rachitida typ IA (E213ter)

Vitamin D dependentna rachitida, typ IA (VDDR IA), je metabolickda porucha, pri ktorej
nedostatok enzymu podielajuceho sa na metabolizme vitaminu D brani telu v dostato¢nom
vstrebavani vapnika z potravy. Dosledkom je nedostatocna mineralizacia kosti, ¢o nasledne
vedie k zvySenému vyskytu zlomenin a deformacii kostry. Macka s opisanym variantom v géne
CYP27B1 vykazovala priznaky, ako su letargia, zapcha a generalizovana bolest. V krvi sa ¢asto
zisti nedostatok vapnika (hypokalcémia). Priznaky sa zvyCajne objavuju v prvych mesiacoch
Zivota.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CYP27B1
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e Vitamin D dependentna rachitida typ IA (R244Pfster32)

Vitamin D dependentnd rachitida, typ IA (VDDR IA), je metabolickd porucha, pri ktorej
nedostatok enzymu podielajuceho sa na metabolizme vitaminu D brani telu v dostato¢nom
vstrebavani vapnika z potravy. Dosledkom je nedostatocnd mineralizacia kosti, ¢o nasledne
vedie k zvySenému vyskytu zlomenin a deformdcii kostry. Macka s opisanym variantom v géne
CYP27B1 vykazovala priznaky, ako je krivanie na panvovych koncatinach, letargia, zapcha
a generalizovana hypersenzitivita na bolest. Biochemickym vySetrenim sa casto zisti
nedostatok vapnika (hypokalcémia). Priznaky sa zvy€ajne objavuju v prvych mesiacoch Zivota.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CYP27B1

e Vitamin D dependentna rachitida typ IB

Vitamin D dependentnd rachitida, typ IA (VDDR IA), je metabolickd porucha, pri ktorej
nedostatok enzymu podielajuceho sa na metabolizme vitaminu D brani telu v dostato¢nom
vstrebavani vapnika z potravy. Dosledkom je nedostatocnd mineralizacia kosti, ¢o nasledne
vedie k zvysenému vyskytu zlomenin a deformacii kostry. Macka s opisanym variantom v géne
CYP2R1 vykazovala priznaky, ako su letargia, ki¢e a generalizovana hypersenzitivita na bolest.
Biochemickym vySetrenim sa Casto zisti nedostatok vapnika (hypokalcémia). Priznaky sa
zvycCajne objavuju v prvych mesiacoch Zivota.

Plemeno: -
Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CYP2R1

V pripade otazok nds kontaktujte na genetika.ba@laboklin.com

www.labogen.com

www.laboklin.sk
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