Molekularno biologiczna diagnostyka chorob dziedzicznych u psow i kotow.

Pies:

Defekt adhezji leukocytow u psow rasy irish setter (CLLAD)

CLAD jest autosomalnie recesywna choroba niedoboru odpornosci. Dotyczy ona czasteczki CD18 na
leukocytach, ktéra odpowiada za adhezje¢ leukocytow do $rddblonka naczyn. Chore psy zapadaja na
cigzkie infekcje, jak zapalenie sznura pgpowinowego, dziaset, migdatkow i zapalenia skoéry. Pozniej
dotaczaja si¢ zapalenia stawow. CLAD ma przebieg $Smiertelny.

Cystinuria u Nowofunlanddw i psow rasy landseer

To autosomalnie recesywnie dziedziczace si¢ zaburzenie przemiany materii, polega na wadliwym
transporcie dwuaminowych aminokwaséw w nerkach. Przez to tworza si¢ kamienie cysteinowe.
Pojawiajace si¢ objawy to m. in. krew w moczu

Przy pomocy badan genetycznych mozliwe jest wykrycie tej mutacji u zwierzat nie wykazujacych
objawow choroby, a ktore sa nosicielem wadliwego genu i beda go przekazywatly na potomstwo.

Dziedziczna miopatia u labradora retrievera.

Takie psy wykazuja hipotonig, ogdlna stabo$¢ migsni, nienormalng postawe ciata i sztywny chod.
Zwierzeta sa mato odporne na obciazenia 1 na zimno reaguja zapascia. Wada ta u labradora retrievera
dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Kolor siersci u labradora, flatcoated retrievera i dalmatynczyka.

U ps6w wystepuja dwa gldwne pigmenty dla koloru siersci. Podstawowymi kolorami sa barwy ciemne
(czarny lub brazowy) oraz barwa zétta. Ostatnio udato si¢ wyjasni¢ genetyczne uwarunkowania dla
zottej 1 brazowej barwy, co umozliwia bardzo pewne zréznicowanie przy pomocy testow
genetycznych zwierzat homo- 1 heterozygotycznych wzgledem danego koloru.

U dalmatynczykow mozliwe jest zbadanie na nosicielstwo genu odpowiedzialnego za kolor lemon
oraz brazowo-czarne warianty.

Fukozydoza u angielskiego springer spaniela

Psy dotknigte ta choroba nie posiadaja enzymu — fukozydazy, ktory jest odpowiedzialny za trawienie
wiazan cukrowcowych. Bez tego enzymu dochodzi do magazynowania oligosacharydow w réznych
tkankach i narzadach jak wezly chlonne, watroba, trzustka, nerki, ptuca czy szpik kostny.
Najniebezpieczniejsze objawy pojawiaja si¢, gdy dochodzi do odktadania si¢ zlogéw w mobzgu i
obwodowej tkance nerwowej. Wowczas obserwuje si¢ brak koordynacji ruchéw, zaburzenia w
zachowaniu czy gluchotg.

GM1-Gangliozydoza u husky

W przebiegu choroby dochodzi do odktadania si¢ ztogéw w lizosomach, co prowadzi do
neurologicznych zaburzen. Obserwuje si¢ porazenia konczyn i spastyczne skurcze migsni. Wigkszos¢
psow dotknigtych ta choroba umiera w wieku 8 miesigcy.

GRMD - Dystrofia mie¢$ni u golden retrievera

Przez mutacje genu odpowiedzialnego za produkcj¢ dystrofiny, dochodzi u golden retrieveréw do
dystrofii mig$ni, ktdra jest homologiczna do dystrofii migsni Duchenne u ludzi. Psy cierpia na cigzka
miopati¢ migsni szkieletowych jak réwniez kardiomiopati¢. To z kolei prowadzi do wczes$niejszej
$mierci. Choroba uwarunkowana jest genem recesywnym sprz¢zonym z chromosomem X.

Strona 1z 4




Leukodystrofia globoidalnokomorkowa (ch. Krabbe) u west higland white i cairn terriera
Chodzi tu o nieuleczalna chorobg spichrzeniowa lipidow z postepujaca degeneracja istoty biatej OUN.
Objawy to atrofia mig$ni i degeneracja tkanki nerwowej.

Zatrucie miedzia u bedlington terriera.

Przez akumulacje miedzi w watrobie u psow dotknigtych choroba, u ktorych nie stosuje si¢
odpowiedniej diety, w wieku od 3 do 7 lat rozwija si¢ marsko$¢ watroby. Zatrucie miedzia jest
chorobg genetyczna uwarunkowana autosomalnie recesywnie.

Hipertermia zlosliwa

Ta wystgpujaca u wielu ras pséw choroba, przejawiajaca si¢ przyspieszonym tempem metabolizmu i
podwyzszona temperatura ciala, wywotywana jest podaniem anastetykéw wziewnych i §rodkow
relaksujacych migénie. Dochodzi do uszkodzenia nerwdw, watroby i nerek a po dalszym podawaniu
lekow nastgpuje $mieré. Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie dominujaco.

Defekt senu MDR1 (nadwrazliwo$é na iwermektyne)

Nadwrazliwo$¢ na lek z grupy antiparasitica — iwermektyng jest spowodowana defektem multidrug
resistance transporter (MDR1). Oprécz iwermektyny rowniez loperamid oraz inne leki moga po
podaniu polaczy¢ si¢ z uszkodzonym MDRI1-transporter i w zwigkszonej ilosci przedostaé si¢ do
moézgu. Zbadany przez nas defekt genu wykryto do tej pory u collie (krotko i dlugowstose, border
collie, shetland sheepdog, australian sheperd, bobtail, longhaired whippet, silken windhound).

Mukopolisacharydoza typu VII o owczarkéw niemieckich.

Przez brak enzymu beta-glukoronidazy dochodzi do lizosomalnej choroby spichrzeniowej, ktéra
dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie. Chore psy cierpia na zmetnienie rogdwki, cigzkie deformacje
kosci, przez ktére dotknigte choroba zwierzgta nie moga jeszcze chodzi¢ w wieku kilku tygodni, a
nawet miesigcy.

Miotonia wrodzona u sznaucera miniaturowego.

Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie. Dotyczy ona kanatow jonowych w migsniach
szkieletowych. W przebiegu schorzenia dochodzi do przerostu migsni i trudno$ci w stawaniu po
odpoczynku.

Kurza slepota u briarda.

Test DNA umozliwia wykrycie delecji w tzw. genie RPE65. Zdolno$¢ widzenia w nocy u psow
dotknigtych choroba juz w wieku kilku tygodni jest silnie uposledzona. Po kilku latach, u niektorych
psow rowniez w dzien widzenie ulega znacznemu ograniczeniu. U chorych psow stwierdza si¢
odbiegajaca od normy elektroretinografi¢ z normalnym ksztaltem fali, ale znacznym zmniejszeniem
amplitudy.
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Narkolepsja u dobermana
Narkolepsja jest neurologicznym schorzeniem, ktéra objawia si¢ napadami snu, katapleksja i
zaburzeniami snu. Choroba dziedziczy si¢ sutosomalnie recesywnie.

Niedobor fosfofruktokinazy u angielskiego springer spaniela

W chorobie tej wystepuje dziedziczny niedobdr enzymu fosfofruktokinazy. Bez tego enzymu komorki
mig$niowe 1 czerwone krwinki nie moga wyprodukowaé wystarczajacej ilosci energii. To z kolei
prowadzi do uszkodzenia erytrocytoéw i ich rozpadu; mocz zostaje podbarwiony na czerwono.
Wystepuje anemia i zéttaczka. Dalszymi objawami tej choroby sa trudno$ci w poruszaniu si¢ 1 skurcze
migéni. Takie symptomy pojawiaja si¢ szczegdlnie podczas standw podniecenia, zwigkszonego
wysitku czy ujadania.

Postepujacy zanik siatkowki (PRA) u bull mastiffa i angielskiego mastiffa

Postgpujacy zanik siatkdwki u tych ras dziedziczy si¢ autosomalnie dominujaco. W zwiazku z tym nie
ma nosicieli, psy sa albo zdrowe albo wykazuja objawy choroby. W tym schorzeniu gatki ocznej
chodzi o p6zna postaé postepujacego zaniku siatkowki. Utrata zdolnosci widzenia pojawia si¢
stosunkowo p6zno. Poniewaz choroba jest rozpoznawana dopiero po wystapieniu $lepoty, ktéra moze
pojawic si¢ nawet po kilku latach wazne jest, aby przed wykorzystaniem psa do hodowli upewni¢ si¢
czy nie jest dotknigty choroba.

Postepujacy zanik siatkowki (PRA) u irish settera, welsh corgi i sloughi

To zaburzenie widzenia prowadzace nawet do catkowitej §lepoty manifestuje si¢ klinicznie przewaznie
w wieku 4-6 miesigcy (wczesna forma choroby). Dla w/w ras znane jest podioze genetyczne tej
choroby, dzigki czemu mozliwe jest przeprowadzenie badania DNA w celu wykrycia nosicieli, ktorzy
oftalmologicznie nie wykazuja objawow choroby, ale przekazuja wadliwy gen na potomstwo.

Niedobor 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 przewleklych, hemolitycznych, regeneratywnych niedokrwistosci 1
retikulocytozy. P6Zniej rozwija sig u tych pséw postepujaca mielofibroza i osteoskleroza. To sa
gtoéwne przyczyny odpowiedzialne za wczesniejsza $mier¢ chorych pséw. Objawy kliniczne tego
schorzenia to ogolna stabos$¢ 1 powigkszona $ledziona.

Choroba von Willebrand (vWD) typ 1 u dobermana, manchester terriera i pudla

U dobermana, manchester terriera 1 pudla choroba dziedziczy si¢ autosomalnie dominujaco z bardzo
duza zmiennoscia penetracji i ekspresji. Objawy choroby vWD to przedtuzony czas krwawienia jak
rowniez ciezkie krwawienia.

Choroba von Willebrand (vWD) typ 2 u niemieckiego wyzla szorstkowlosego
Typ 2 vWD charakteryzuje si¢ niedoborem antygenu vWF w osoczu, przez co wydtuza si¢ czas
krwawienia. Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Choroba von Willebrand (vWD) typ 3 u terriera szkockiego

Choroba von Willebrand jest u pséw jednym z najczgstszych zaburzen krzepnigcia krwi. Jest ona
spowodowana niedoborem lub catkowitym brakiem we krwi czynnika von Willebrand. Czynnik von
Willebrand stabilizuje czynnik VIII i przez to umozliwia przytaczanie si¢ trombocytéw do srodbtonka.
Terriery szkockie 1 shleties choruja na najci¢zsza posta¢ choroby vWD — typ 3. Choroba dziedziczy si¢
autosomalnie recesywnie.

Zlozona ciezka niewydolno$¢ odpornosci zwiazana z chromosomem X u bassetéw i welsh corgi
Ta zwiazana z plcia choroba dziedziczna charakteryzuje si¢ ciezkim defektem komorkowej i
humoralnej odpornosci. Samce z uszkodzonym genem gina w wieku ok. 4 miesigcy.
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Lipofuscinosis ceroidalis u border coolie

Objawy kliniczne u border coolie to zwigkszony niepokoj 1 agresywnos¢. Psy wykazuja zwigkszona
aktywno$¢ 1 cierpia na napady padaczkowe. Wigkszo§¢ zwierzat traci zdolno$¢ koordynowania
aktywnos$ci migsni podczas takich czynnosci jak jedzenie czy poruszanie si¢. Choroba dziedziczy si¢
autosomalnie recesywnie.

Koty:

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

Oba typy tej choroby dziedzicznej naleza do tzw. lizosomalnych chorob spichrzeniowych. U chorych
kociat stwierdza si¢ najpierw drzenie gtowy, pdzniej zaburzenia koordynacji ruchu konczyn
przechodzace w porazenia. Mimo tego, ze objawy kliniczne obu postaci choroby sa podobne, sa one
wywotywane przez defekt dwoch réznych enzymow. U kotdw syjamskich stwierdza sig tylko
gangliozydoze GM1, gdy tymczasem u kotow korat wystegpuja oba typy.

Niedobor kinazy pirogronianowej (PK) u kotow abisynskich i somalijskich

U kotéw niedobor kinazy pirogronianowej w erytrocytach prowadzi do hemolitycznej, regeneracyjnej
anemii.

W odroéznieniu od ps6w u kotow anemia wystepuje okresowo, nie pojawia si¢ osteoskleroza czy
choroby watroby. Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie.

Wielocystowatosc nerek (PKD) u persow i ich potomstwa

Test umozliwia wykrycie mutacji w genie PKD-1 (C -> A w egzonie 29), ktéra jest opisywana jako
przyczyna wielocystowatosci nerek u perséw i ich potomstwa. Choroba prowadzi, oprocz tworzenia
cyst w watrobie i trzustce, do powstawania wypetnionych plynem cyst w nerkach, ktére doprowadzaja
do niewydolnosci nerek a ta z kolei do $mierci kota.

Kardiomiopatia przerostowa (HCM) u kotow rasy maine coon i ich potomstwa

Kardiomiopatia przerostowa (HCM) jest choroba migénia sercowego, polegajaca na koncentrycznej
hipertrofii komory. HCM jest najczgsciej diagnozowana choroba serca u kotow. U rasy maine coon
HCM dziedziczy si¢ autosomalnie dominujaco, co oznacza, ze nawet pojedynczy allel z defektem
prowadzi do objawdow klinicznych. Nasilenie choroby jest wigksze w przypadku gdy mutacja dotknigte
sa oba allele. Badanie genetyczne moze by¢ wykorzystywane u kotéw rasy maine coon oraz
mieszancOw maine coon, ktore sa efektem krzyzowania z maine coon, a przez to mogly odziedziczy¢
uszkodzony gen.

Materiat do badan w kierunku choréb dziedzicznych: 1,0 ml krwi EDTA, u psow réwniez wymaz z policzka
Czas oczekiwania na wyniki: ok. 5-7 dni roboczych

Ceny:
Cena wszystkich badan w kierunku choréb dziedzicznych wynosi 40,90 €, oprocz:

- Kolor siersci (labrador retriever, flatcoated retriever): jeden kolor (z6tty albo brazowy 40,90 € kazdy, oba
kolory siersci (z6lty i brazowy) 65 €

- Chorba von Willebrand Krankheit (vWD) typ 2 u niemieckiego wyzta szorstkowlosego — Niedobor kinazy
pirogronianowej (PK) u kotéw abisynskich i somalijskich 60€

- Wielocystowato$¢ nerek (PKD) u persow i ich potomstwa: 60 € za prébke przy 1-2 nadestanych probkach,
49 € za probke przy 3-9 nadestanych probkach, 42€ za probke przy 10 i wigcej nadestanych probkach

- Defekt genu MDR1 (nadwrazliwo$¢ na iwermektyne): 30 €

Wszystkie podane ceny sa cenami netto.
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