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Defekt adhezji leukocytow

u pséw rasy irish setter (CLAD)
CLAD jest autosomalnie recesywna cho-
roba niedoboru odpornosci. Dotyczy ona
czasteczki CD 18 na leukocytach, ktora od-
powiada za adhezje leukocytéow do $rdd-
btonka naczyn. Chore psy zapadaja na
ciezkie infekcje, jak zapalenie sznura pepo-
winowego, dziaset i migdatkéw oraz zapa-
lenia skéry. Pdzniej dotaczaja sie zapalenia
stawow. CLAD ma przebieg Smiertelny.

Cystinuria u nowofunlandéw

i psow rasy landseer

To autosomalnie recesywnie dziedziczone
zaburzenie przemiany materii polega na wa-
dliwym transporcie dwuaminowych ami-
nokwaséw w nerkach. Przez to tworza sie
kamienie cysteinowe. Objawy to m.in. krew
w moczu. Przy pomocy badan genetycznych
mozliwe jest wykrycie tej mutacji u zwierzat
niewykazujacych objawdw choroby, a be-
dacych nosicielami wadliwego genu, ktory
beda przekazywaty na potomstwo.

Dziedziczna miopatia

u labradora retrievera

Takie psy wykazuja hipotoni¢, ogdlna sta-
bos¢ miesni, nienormalna postawe ciata
isztywny chdd. Zwierzeta sa mato odpor-
ne na obciazenia i na zimno reaguja zapa-
$cia. Wada ta u labradora retrievera dzie-
dziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Kolor siersci u labradora, flatcoated
retrievera i dalmatynczyka

U pséw wystepuja dwa giéwne pigmen-
ty koloru sier§ci. Podstawowymi kolo-
rami sa barwy ciemne (czarny lub bra-
zowy) oraz barwa zétta. Ostatnio udato
sig wyjasni¢ genetyczne uwarunkowania
dla z61tej i brazowej barwy, co umozliwia
bardzo pewne zréznicowanie przy pomo-
cy testéw genetycznych zwierzat homo-
i heterozygotycznych wzgledem danego
koloru. U dalmatyriczykéw mozliwe jest
zbadanie na nosicielstwo genu odpowie-
dzialnego za kolor lemon oraz brazowo-
-czarne warianty.

Fukozydoza u angielskiego
springer spaniela

Psy dotknigte ta choroba nie posiada-
ja enzymu fukozydazy, ktéry jest odpo-

wiedzialny za trawienie wiazan cukrow-
cowych. Bez tego enzymu dochodzi do
magazynowania oligosacharydow w rdz-
nych tkankach i narzadach, jak wezty
chtonne, watroba, trzustka, nerki, ptuca
czy szpik kostny. Najniebezpieczniejsze
objawy pojawiaja si¢, gdy dochodzi do
odktadania si¢ ztogdw w moézgu i obwo-
dowej tkance nerwowej. Wowczas obser-
wuje sig brak koordynacji ruchéw, zabu-
rzenia w zachowaniu czy giuchote.

GM1 - gangliozydoza u husky

W przebiegu choroby dochodzi do od-
ktadania si¢ ztogéw w lizosomach, co
prowadzi do zaburzen neurologicznych.
Obserwuje si¢ porazenia konczyn i spa-
styczne skurcze migs$ni. Wickszo$¢ pséw
dotknietych ta choroba umiera w wieku
8 miesiecy.

GRMD - dystrofia mie$ni

u golden retrievera

W wyniku mutacji genu odpowiedzial-
nego za produkcje dystrofiny dochodzi
u golden retrieveréw do dystrofii mig$ni,
ktéra jest homologiczna do dystrofii mig-
$ni Duchenne u ludzi. Psy cierpiana cigz-
ka miopatie migsni szkieletowych, jak
rowniez kardiomiopatie. To z kolei pro-
wadzi do wezesdniejszej Smierci. Choroba
uwarunkowana jest genem recesywnym
sprzezonym z chromosomem X.

Leukodystrofia globoidalnokomoér-
kowa (ch. Krabbe) u west higland
white i cairn terriera

Chodzi tu o nieuleczalna chorobe spi-
chrzeniowa lipidéw z postepujaca degene-
racja istoty biatej OUN. Objawy to atrofia
mieéni i degeneracja tkanki nerwowe;j.

Zatrucie miedzia u bedlington terriera
W wyniku akumulacji miedzi w watrobie
u pséw dotknietych choroba, u ktérych
nie stosuje si¢ odpowiedniej diety, w wie-
ku od 3 do 7 lat rozwija si¢ marskos$¢ wa-
troby. Zatrucie miedzia jest choroba ge-
netyczna uwarunkowana autosomalnie
recesywnie.

Hipertermia zlo$liwa

Ta wystepujaca u wielu ras pséw choroba,
przejawiajaca si¢ przyspieszonym tempem
metabolizmu i podwyzszona temperatura

ciata, wywolywana jest podaniem anaste-
tykéw wziewnych i sSrodkéw relaksujacych
miegsnie. Dochodzi do uszkodzenia ner-
wéw, watroby i nerek, a po dalszym po-
dawaniu lekéw nastgpuje Smieré¢. Choroba
dziedziczy si¢ autosomalnie dominujace

Defekt genu MDR1

(nadwrazliwo$¢ na iwermektyne)
Nadwrazliwo$¢ na lek z grupy antiparasi-
tica — iwermektyneg —jest spowodowana
defektem multidrug resistance transporter
(MDR1). Oprécz iwermektyny réwniez
loperamid oraz inne leki moga po poda-
niu potaczy¢ si¢ z uszkodzonym MDR1-
-transporterem i w zwickszonej ilosci
przedostaé si¢ do mézgu. Zbadany przez
nas defekt genu wykryto do tej pory u col-
lie (krétko- i dtugowtosych, border collie,
shetland sheepdog, australian sheperd,
bobtail, longhaired whippet, silken win-
dhound).

Mukopolisacharydoza typu VII

u owczarkow niemieckich

Przez brak enzymu beta-glukoronidazy

dochodzi do lizosomalnej choroby spi-

chrzeniowej, ktéra dziedziczy sig autoso-

malnie recesywnie. Chore psy cierpia na
zmetnienie rogdéwki oraz cigzkie deforma-
¢je koscei, z powodu ktérych dotkniete cho-
roba zwierzeta nie moga jeszcze chodzié
w wieku kilku tygodni, a nawet miesiecy.

Miotonia wrodzona

u sznaucera miniaturowego
Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie
recesywnie. Dotyczy ona kanatéw jo-
nowych w mies$niach szkieletowych.
W przebiegu schorzenia dochodzi do
przerostu miesni i trudnosci w stawaniu
po odpoczynku.

Kurza $lepota u briarda

Test DNA umozliwia wykrycie delecji
w tzw. genie RPE65. Zdolno$¢ widzenia
w nocy u pséw dotknietych choroba juz
w wieku kilku tygodni jest silnie upo-
Sledzona. Po kilku latach u niektérych
psOw rowniez w ciagu dnia widzenie
ulega znacznemu ograniczeniu. U cho-
rych pséw stwierdza sie odbiegajaca od
normy elektroretinografi¢ z normalnym
ksztattem fali, ale znacznym zmniejsze-
niem amplitudy.
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Narkolepsja u dobermana

Narkolepsja jest neurologicznym scho-
rzeniem, ktére objawia si¢ napadami snu,
katapleksja i zaburzeniami snu. Choroba
dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Niedobor fosfofruktokinazy

u angielskiego springer spaniela

W chorobie tej wystepuje dziedziczny
niedobdr enzymu fosfofruktokinazy. Bez
tego enzymu komorki migéniowe i czer-
wone krwinki nie moga wyprodukowac
wystarczajacej ilosci energii. To z kolei
prowadzi do uszkodzenia erytrocytow
i ich rozpadu; mocz zostaje podbarwio-
ny na czerwono. Wystepuje anemia i z61-
taczka. Dalszymi objawami tej choroby
sa trudno$ci w poruszaniu si¢ i skurcze
migéni. Takie symptomy pojawiaja, si¢
szczegOlnie podczas standw podniecenia,
zwigkszonego wysitku czy ujadania.

Postepujacy zanik siatkowki (PRA)
u buli mastiffa i angielskiego mastiffa
Postepujacy zanik siatkdwki u tych ras
dziedziczy si¢ autosomalnie dominujaco.
W zwiazku z tym nie ma nosicieli, psy sa
albo zdrowe, albo wykazuja objawy choro-
by. W tym schorzeniu gatki ocznej chodzi
0 pdzna postaé postepujacego zaniku siat-
kéwki. Utrata zdolnosci widzenia pojawia
si¢ stosunkowo pézno. Poniewaz choroba
jest rozpoznawana dopiero po wystapieniu
Slepoty, ktdra moze pojawic si¢ nawet po
kilku latach, wazne jest, aby przed wyko-
rzystaniem psa do hodowli upewnic¢ si¢,
czy nie jest dotknigty choroba.

Postepujacy zanik siatkéwki (PRA)
u irish settera, welsh corgi i sloughi
To zaburzenie widzenia prowadzace nawet
do catkowitej Slepoty manifestuje si¢ kli-
nicznie przewaznie w wieku 4-6 miesiecy
(wczesna forma choroby). Dla wyzej wy-
mienionych ras znane jest podtoze gene-
tyczne tej choroby, dzigki czemu mozliwe
jest przeprowadzenie badania DNA w celu
wykrycia nosicieli, ktérzy oftalmologicz-
nie nie wykazuja objawdéw choroby, ale

przekazuja wadliwy gen na potomstwo.

Niedobér kinazy pirogronianowej

u basenji i west highland

white terriera

Z powodu braku kinazy pirogronianowej
zaburzona jest glikoliza w erytrocytach.
Z tego powodu dochodzi do cigzkich,
przewlektych, hemolitycznych, regenera-
tywnych niedokrwistosci i retikulocyto-
zy. Pdzniej rozwija si¢ u tych pséw poste-
pujaca mielofibroza i osteoskleroza. Sa
to gtéwne przyczyny odpowiedzialne za
wcze$niejsza Smier¢ chorych psow. Ob-
jawy kliniczne tego schorzenia to ogdlna
stabos$¢ i powickszona Sledziona.
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Choroba von Willebranda (vWD)
typ 1 u dobermana,

manchester terriera i pudla

U dobermana, manchester terriera i pu-
dla choroba dziedziczy si¢ autosomalnie
dominujaco z bardzo duza zmiennoScia
penetracji i ekspresji. Objawy choroby
vWD to przedtuzony czas krwawienia,
jak rowniez cigzkie krwawienia.

Choroba von Willebranda (vWD)
typ 2 u niemieckiego wyzta
szorstkowlosego

Typ 2 vWD charakteryzuje si¢ niedobo-
rem antygenu VWF w osoczu, przez co
wydtuza si¢ czas krwawienia. Choroba
dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Choroba von Willebranda (vWD)
typ 3 u terriera szkockiego

Choroba von Willebranda jest u pséw
jednym z najczestszych zaburzen krzep-
nigcia krwi. Jest ona spowodowana nie-
doborem lub catkowitym brakiem we
krwi czynnika von Willebranda. Czyn-
nik von Willebranda stabilizuje czynnik
VIII i przez to umozliwia przytaczanie si¢
trombocytéw do $rédbronka. Terriery
szkockie i shleties choruja na najcigzsza,
posta¢ choroby vWD — typ 3. Choroba
dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

ZYozona ciezka niewydolnos$¢é
odporno$ci zwiazana

z chromosomem X u bassetow

i welsh corgi

Ta zwiazana z picia choroba dziedzicz-
na charakteryzuje si¢ cigzkim defek-
tem odpornosci komoérkowej i humoral-
nej. Samce z uszkodzonym genem ging,
w wieku ok. 4 miesigcy.

Lipofuscinosis ceroidalis

u border coolie

Objawy kliniczne u border coolie to zwigk-
szony niepokdj i agresywnos$¢. Psy wyka-
zuja, zwigkszona aktywno$¢ i cierpia na
napady padaczkowe. Wickszo$¢ zwierzat
traci zdolno$¢ koordynowania aktywno-
Sci mies$ni podczas takich czynnosci, jak
jedzenie czy poruszanie si¢. Choroba dzie-
dziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Gangliozydoza typu GM1 u kotéw
syjamskich i korat oraz typu GM2
u kotow rasy korat

Oba typy tej choroby dziedzicznej na-
leza do tzw. lizosomalnych choréb spi-
chrzeniowych. U chorych kociat stwier-
dza si¢ najpierw drzenie glowy, pdzniej
zaburzenia koordynacji ruchu konczyn
przechodzace w porazenia. Mimo tego,
ze objawy kliniczne obu postaci choro-

by sa podobne, sa one wywolywane przez
defekt dwoch réznych enzyméw. U kotow
syjamskich stwierdza si¢ tylko gangliozy-
doze GM1, gdy tymczasem u kotéw korat
wystepuja oba typy.

Niedobor kinazy pirogronianowej
(PK) u kotéw abisyniskich

i somalijskich

U kot6éw niedobor kinazy pirogroniano-
wej w erytrocytach prowadzi do hemoli-
tycznej, regeneracyjnej anemii.

W odréznieniu od pséw u kotéw ane-
mia wystepuje okresowo, nie pojawiaja
si¢ osteoskleroza czy choroby watroby.
Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie
recesywnie.

Wielocystowato$¢ nerek (PKD)

u perséw i ich potomstwa

Test umozliwia wykrycie mutacji w genie
PKD-1 (C -> A w egzonie 29), ktora jest
opisywana jako przyczyna wielocysto-
watosci nerek u persow i ich potomstwa.
Choroba oprécz tworzenia sig¢ cyst w wa-
trobie i trzustce prowadzi do powstawa-
nia wypetnionych ptynem cyst w nerkach,
ktére doprowadzaja do niewydolnosci ne-
rek, a ta z kolei do $mierci kota.

Kardiomiopatia przerostowa (HCM)

u kotéw rasy maine coon

i ich potomstwa

Kardiomiopatia przerostowa (HCM) jest

choroba mig$nia sercowego polegajaca na

koncentrycznej hipertrofii komory. HCM

jest najczesciej diagnozowana choroba

serca u kotow. U rasy maine coon HCM

dziedziczy si¢ autosomalnie dominujaco,

co oznacza, ze nawet pojedynczy allel z de-
fektem prowadzi do objawéw klinicznych.

Nasilenie choroby jest wigksze w przypad-
ku, gdy mutacja dotknicte sa oba allele.

Badanie genetyczne moze by¢ wykorzy-

stywane u kotéw rasy maine coon oraz

mieszancdéw maine coon, ktére sa efektem

krzyzowania z maine coon, a przez to mo-

gly odziedziczy¢ uszkodzony gen.

Material do badan w kierunku choréb
dziedzicznych: 10 ml krwi EDTA, u pséw
rowniez wymaz z policzka. Czas oczekiwa-
nia na wyniki: ok. 5-7 dni roboczych. O

Tekst udostepniony do publikacji dzieki
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