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Primarni luxace ¢ocky (PLL)

PLL (OMIA - Lens luxation, Phene ID 1152, Canis familiaris) byla popsana u pst pred vice nez
75 lety (Gray et al. 1932).

Klinicky projev onemocnéni PLL

Cocka je v oku fixovana vlakny zavésného aparatu, pfi jejich poskozeni dochazi k dislokaci
¢ocky z fossa hyaloidea (mélka jamka pro ¢ocku v predni strané sklivce) do predni nebo zadni
o¢ni komory popt. sklivce. Dislokace ¢ocky maze nastat i nasledkem drazu. Dédi¢na forma je
zpusobena defektni fixaci vliaken ¢ocky - uvolnéni vliaken zptsobi posunuti ¢ocky nasledkem
je zeleny o¢ni zakal a ztrata zraku.

Primarni luxace ¢ocky postihuje mnoho psich ras. Nicméné mutace popsana v souvislosti s
dédi¢nou formou PLL byla nalezena zatim jen u nékterych plemen; u nasledujicich plemen
Genomia geneticky testuje PLL:

Jack Russel teriér, miniaturni bulteriér, lancashirsky patar, tibetsky teriér, Parson Russel
teriér, Patterdale teriér, Rat teriér, sealyhamsky teriér, toy foxteriér, italsky volpino, c¢insky
chocholaty pes, Australsky honacky pes, Foxteriér, Tenterfield teriér, Yorkshire, Jagdteriér

Genova mutace zpasobujici PLL

V souvislosti s dédicnym onemocnénim PLL byla identifikovana donorové sestrihovd mutace
v ADAMTS17 genu (Farias et al. 2010). Rozsahla studie (Faries et al. 2010) prokazala
souvislost uvedené mutace v genu ADAMTS17 s klinickymi zménami odpovidajicimi PLL u tFi
plemen psd: miniaturniho bulteriéra (Miniature Bull Terrier), Jack Russel teriéra (Jack Russel
Terrier) a Lancashirského patare (Lancashire Heelers). Vramci studie byl u 829 jedinct
stanoven genotyp pro donorovou sestrihovou mutaci v ADAMTS17 genu (Farias et al. 2010).
Ve studii bylo celkem 196 jedinca s klinickym projevem PLL, geneticky bylo zjisténo:

§ 161 jedincti homozygotnich pro mutaci (genotyp A/A)
§ 23 jedincu bylo prenaSeci (genotyp A/G)
§ 12 jedincud shledano bez mutace (genotyp G/G).

Jak je patrné, 35 klinicky positivnich jedinci nemélo mutovany genotyp A/A (jednalo se o
prenaSece nebo jedince bez mutace); protoZze nemoc muze propuknout i u jedinct starsich
10 let, Ize predpokladat, Ze se u téchto 35 jedinca PLL jeSté vyvine.

Z 633 Klinicky normalnich psd mélo 15 jedincG mutovany genotyp A/A, pricemZ vSichni
kromé jednoho byli mladsi 6 let.

Genotyp bez pritomnosti mutace G/G byl nalezen u 409 psu, z toho bylo 12 psa klinicky
positivni na PLL (tj. 3%). Tito psi mohli mit alternativni formu PLL (napf. formou s odliSnou
distribuci v ramci plemene, rozdilnou zonularni histopatologii; formu zplsobenou jinou
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genovou mutaci popsanou ve studii Faries et. al 2010). Pocet psu s alternativni formou bude
pravdépodobné mnohem niZ8i nez 3%, protoze pti studii bylo snahou zahrnout do vyzkumu
co nejvice klinicky positivnich jedinca.

V ramci studie se vyskytovala témér stejna frekvence genotypG u PLL postiZzenych psa u
plemene Jack Russel Terriers (2,5% genotyp A/G a 2,1% genotyp G/G) a pro Langshire
heelers (9,8% genotyp A/G a 8,0% genotyp G/G ). U PLL-postizenych miniaturnich bulteriért
bylo procentudlni zastoupeni heterozygotniho genotypu A/G (14%) pétkrat vysSi nez
zastoupeni normaniho homozygotniho genotypu G/G (2,7%) (Farias et al. 2010). Toto
zastoupeni poukazuje, Ze i pfenaSeéi mutace A/G mohou mit zvySené riziko onemocnéni
PLL, riziko zAleZi na konkrétnim plemeni nebo genovéem pozadi individualniho
jedince (Farias et al. 2010).

Vyhody a nevyhody genetického testu na PLL

Geneticky test odhali pouze pritomnost nebo nepfitomnost donorové sestfihové
mutace genu ADAMTS17, ktera je v soucasné dobé povaZzovana za pric¢inu PLL. Provedeny
test nevylou¢i moznost jiné formy PLL ani neumoZni odhalit propuknuti choroby u
pripadnych prenaSect mutace.

Dédiénost mutace zpusobujici PLL

Obecnéa dédic¢nost PLL je povaZovana za autosomalné recesivni, proto vétSina prenaSecd
mutace ADAMTS17 v pribéhu celého Zivota neonemocni. Vzhledem ke zjisténym udajam
studie malé procento prenaSect PLL onemocni, choroba se rozvine u 2-20% prenaSech
mutace (predpoklad se bliZi spiSe k dolni hranici rozsahu). Vzhledem k tomu, Ze nelze odhalit
pricinu propuknuti choroby, je doporuceno prenaSece v prabéhu Zivota sledovat a
pravidelné oftalmologicky vySetfovat (cca kazdych 6-12 mésict od 2 let véku). Incidence
prenaSect vramci plemen muaze byt vysoka, je doporuceno jedince sgenotypem N/P
(prenaSec¢ mutace) v chovu kryt pouze jedincem s genotypem N/N (bez pritomnosti mutace).

U jedincu, u kterych byly zjistény 2 kopie mutovaného genu (P/P), Ize v pribéhu Zivota
ocekavat propuknuti PLL onemocnéni. Doporucuje se sledovani oftalmologem, aby klinické
pfiznaky byly zachyceny co moZné nejdrive.

Riziko vzniku de novo mutace je vyznamné nizsi neZ 1%. Jsou-li rodice geneticky vySetreni
na PLL s vysledkem N/N (negativni, bez mutace), Ize ocekavat narozeni potomk( také bez
pritomnosti mutace. Potencialni riziko spociva ve Spatné stanoveném vysledku genetického
testu u rodica a v neovérené parentité. Obecné, v pripadé recesivni choroby nevznikaji u
prenadece klinické priznaky, ale mizZe predavat mutovanou alelu na potomky. V téchto
pripadech maze byt mutovana alela predavana po generace bez védomi chovatele, po
zkrizeni s prenaSe¢em muZe dojit k propuknuti choroby u potomka.
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Autosomalné dominantni polycystické onemocnéni ledvin u anglickych
bulteriera (BTPKD)

Klinické p¥iznaky BTPKD

Polycystické onemocnéni ledvin je dédicné onemocnéni, které se vyskytuje u lidi, psd, kocek i
jinych zvirat. Nemoc se projevuje tvorbou ledvinovych cyst (dutin) vyplnénych tekutinou.
Tyto cysty ohrozuji funkci ledvin a mohou vést k selhani ledvin a smrti nemocného jedince.
PKD je nevylécitelné chronické onemocnéni, mira zavaznosti se lisi pfipad od pripadu.
Klinické pfiznaky nemoci zavisi na velikosti a mnozstvi cyst v ledvinach. S pribyvajicim vékem
se cysty zvétSuji a jsou pocetngjsi. Cim vétsi ¢ast funkéni tkané ledvin je nahrazena
nefunkénimi cystami, tim drive se zacnou projevovat priznaky selhavani ledvin - postupné
nechutenstvi, ztrata hmotnosti, zvySeny prijem tekutin, ¢astéjsi moceni atd. K chronickému
selhani ledvin u anglickych bulteriérd dochazi zpravidla ve strednim véku jedince.

Detekce BTPKD je moZna pomoci ultrazvukového vySetreni ledvin, tato metoda je vsak
nakladna a vyzaduje zkuSeného operatora a obzvlasté v prvotnim stadiu onemocnéni je
obtizné stanovit definitivni diagnozu a ultrazvukoveé vysetreni se musi ¢asto opakovat.

Genova mutace zpusobujici BTPKD a jeji dédiénost

V roce 2011 byla identifikovana mutace c¢. 9772 G>A v exonu 29 genu PKD1 zodpovédna za
formu BTPKD u anglickych bulteriért (Gharahkhani et al., 2011). Onemocnéni BTPKD je
autozomalné dominantné dédi¢né — staci tedy jedna kopie mutovaného genu a nemoc se u
psa projevi. Vzhledem k dominantni dédi¢nosti onemocnéni se doporucuje zjistit zdravotni
stav psa pred jeho uchovnénim a pripousténim.

Pro autozomalné dominantni choroby je typicky vertikalni zpasob dédi¢nosti, kdy alespori
jeden rodi¢ je postizen. Nemoc se tak vyskytuje prakticky v kaZdé generaci. Potomek
postizeného rodice ma 50% pravdépodobnost, Ze chorobu zdédi. U autozomalné
dominantnich chorob maji vyznamnou ¢ast izolovanych vyskytd onemocnéni na svédomi
novou mutaci. Vzhledem ktomu, 7e u autozomalné dominantnich chorob staci pro
propuknuti choroby pouze pfitomnost jedné mutované alely, nelze riziko vzniku mutace de
novo zcela vyloucit.
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