PROGRESIVNI RETINALNIi ATROFIE - PRA

Poté, co bylo ve zpravodaji ¢. 3/200 zvefejnéno, ze bude pro jezevEiky povinné vySetfeni na PRA, ozyva se
fada dotazl. Co to je za chorobu? Vyskytuje se vlbec u jezevcik(? A jak to ze nam o ni dfive nikdo nefekl?
Slycham i pochybnosti o tom, zda tento test ma néjakou cenu, nebo zda je to jen dalSi vydaj pro pejskare.

» Cojeto PRA?

Tak tedy poporadé. PRA - progresivni retinalni atrofie je rdznoroda skupina dédi€nych onemocnéni, se
stejnym klinickym projevem - degeneraci sitnice oka, koncici Uplnym oslepnutim nemocného. Byla poprvé
diagnostikovana u gordonsetrd v roce 1911, a od té doby se objevila u vétSiny chovanych plemen. Nejde o néjaky
dikaz degenerace Slechténych psu, touto chorobou trpi i vici a dokonce i my lidé. V naSem klubu se o ni zacalo
mluvit koncem roku 1997, kdy vySel (ve zpravodaji 3/1997) ¢lanek od MVDr. Smidové, z néhoz si dovoluji
ocitovat: “Buriky sitnice oka se déli na dva specializované druhy: tyéinky, zajistujici noéni vidéni (vidéni za sera)
a ¢ipky, zajistujici vidéni denni a barevné. Choroba obvykle nejprve postihuje ty¢inky a v pozdéjsim stadiu i Cipky.
Proto k prvnim pfiznakiim onemocnéni patii Seroslepost. Pozdéji pes také ztraci schopnost vidét za dne. Zornice
se postupné trvale rozsifuji, aby umoZznily dopadani co mozna nejvétsiho poctu paprsku na sitnici. Postupné se
vytvari Sedy zakal Cocky - katarakta. “

U pst (rGzné dle plemen) jsou znamy napft. tyto formy choroby: rod-cone dysplasia 1 a 2 (red 1 a red 2) (tedy
dysplazie ty¢inek a &ipkl - napf.u plemen irsky setr, kolie), early retinal degeneration (erd) (rana degenerace
sitnice - napf. u norskych elkhoundud), rod dysplasia (rd) (dysplazie tycinek), photoreceptor dysplasia (pd)
(dysplazie fotoreceptord, tedy opét ty¢inek a &ipkd - maly knira¢), progressive rod cone degeneration (prcd)
(progresivni degenerace ty€inek a ¢ipkd - miniaturni pudl, anglicky a americky kokr, labrador), a X - linked PRA
(XL PRA) - tedy PRA dédi¢né vazana na pohlavi (geny které ji zpusobuji se nachazeji na ,sami¢im*“ pohlavnim
chromozému X - napf. u sibifskych husky). Podobné se projevuji i dalSi dédicné defekty oka, napf. Congenital
stationary night blindness (CSNB) - tedy nocni slepota znaméa u plemene briard a Collie eye anomalie (CEA)
(anomalie oka kolii - odchlipeni sitnice ve velmi mladém véku zvifete).

» Jak pes toto onemocnéni ziska a proé je nutné opakovat klinicka vysetieni ?

Tuto chorobu nelze “chytit” jako tfeba nachlazeni (takze by neméla byt zaménovana napf. se stafeckym
zakalem C€ocky, pfipadné se ztratou vidéni diky mechanickému poSkozeni oka - tato slepota se skute¢né na
potomky nepfenasi), nelze ji bohuzel ani vylécit. Pes se s ni jiz narodi, to znamena, Ze se pfenasi dédi¢né, z
rodi¢t na potomstvo.

Pfesna dédi¢nost, ani geny, které tuto chorobu zpusobuiji, nejsou u jezev&ikla zatim znamy. U rlznych plemen
je zpusob pfenosu rozdilny, jak je uvedeno vySe, néktera (napf. sibifsky husky) maji tento gen vazan na
pohlavnim chromozdému, takze se dédi jinak u psu a jinak u fen.

| projev choroby je razny - v zavislosti na formé, kterou jedinec trpi (pfitom i v rdmci jednoho plemene se muze
vyskytovat vice forem). ZjednoduSené je mazeme rozdélit na:

a) defekty vzniklé jiz pfi diferenciaci bunék (tedy u zarodku Sténéte) (erd, pd, red 1 a 2, rd)

b) defekty zplsobené mutaci jiz vzniklych bunék (pred, XL PRA)

Z toho je zfejmé, ze formy Fazené do skupiny a) se projevi mnohem dfive, nez formy skupiny b).

Chceme-li tedy postihnout vSechny formy choroby, je nutné vySetfeni jak v raném véku (1-2 roky), tedy pred
tim, nez se jezevCik zapoji do reprodukce, tak i ve vySSim véku, abychom zachytili vyskyt pozdnich forem
choroby. Nejlepsi by samoziejmé bylo vySetfovat psy kazdoro¢né (v Némecku plati tato povinnost jednou za dva
roky), ovéem vzhledem k jiz tak vysokym nakladim na chov psu by se takto pfisné opatfeni asi nesetkalo s
pochopenim chovateld. Proto vybor klubu zvolil pfijatelny kompromis, povinné vySetfeni pred zafazenim do chovu
a druhé pfi dosazeni péti let véku (pravdépodobnost, Ze by se choroba projevila u psa jesté starSiho sice je, ale
velice nizka). Presto véfim, ze zodpovédni chovatelé, kterym jde o zdravy chov budou preferovat kryti témi psy,
jejichz test neni star§i nez 12 mésicl a to postupné donuti majitele chovnych jedincl vySetfeni opakovat ¢astéji.

» Co si lze predstavit pod pojmy zdravy a nemocny pes?

Vsechna zvifata mizeme rozdélit na tfi skupiny.



1) jedinci klinicky nemocni. To jsou ti, ktefi pfi klinickém vySetfeni vykazovali znamky postupujici choroby.
Zjednodu$ené - takové zvife svym potomkdm predava pouze geny zpusobujici onemocnéni. VSichni nemocni
jedinci jsou podle novely chovatelského fadu KCHJ CR vyfazeni z chovu. Mozna si nékdo mysli, Ze ptedbihame
dobu, ale neni to tak. V Némecku maji vySetfeni povinné jiz nékolik let. V navrhu novely Chovatelského fadu FClI,
ktery je zavazny pro vSechny ¢lenské zemé, tedy i pro nas se fika, ze potomstvo jedinct, postizenych PRA (ale i
napf. dédi¢nou hluchotou nebo zvySenou chudozubosti!) nesmi byt zapsano do Plemenné knihy. TakZze do roku
2002 nas povinnost vySetfovat tak jako tak nemine.

2) jedinci klinicky zdravi. Jsou to vSichni psi, ktefi byli oftalmoskopicky vySetfeni a choroba u nich nebyla
diagnostikovana. Muazeme je rozdélit do dvou podskupin:

a) jedinci zdravi geneticky. To jsou psi, ktefi maji pouze dvojici “zdravych” alel. Takové zvife nemuze
zadnému ze svych potomkl pfedat gen zpusobujici onemocnéni, protoze jej samo nema a muaze byt bez obav
pouzito v chovu. U zadného z jeho potomk (i pfi spojeni s nemocnym partnerem) by se neméla choroba klinicky
projevit.

b) skryti nositelé choroby. Takovi psi maji jeden gen “zdravy” a jeden “nemocny”. Pfi vySetfeni se u nich
zadna nemoc neda najit, t&Si se vybornému zdravi, protoze jeden “nemocny” gen nedokaze projev choroby
nastartovat (fe¢eno velmi zjednodusené). Pro chov je vSak a to skupina nejvice nebezpecna. Jedince nemocné
snadno vyfadime, ale zdravé jedince, nesouci “nemocny” gen navenek od geneticky Cistych nepozname.
Moznost tu ale je. S vysokou pravdépodobnosti sem muzeme zaradit vSechny psy/feny, u kterych je alespon
jeden z rodi¢d nemocny (ten mohl svému potomku predat jediné “nemocny gen”). Déle pak psy/feny, mezi jejichz
potomky se vyskytl nemocny jedinec (tedy potomek, ktery dostal do své genetické vybavy od obou rodicl
“nemocny gen”). Dulezité je védét, ze pokud tusime, ze nasSe fena je nositelkou onemocnéni, je nutné
vénovat zvysSenou pozornost vybéru kryciho psa a vyvarovat se jedincd, u kterych je také podezieni ze
patfi k této skupiné! Ve vrhu z takového spojeni by se pravdépodobné mohla vyskytnout klinicky
nemocna Sténata a takové védomeé nakryti se da klasifikovat jako nepfipustné ,.tyrani chovem®. Nejlepsi je
samozfejmé takovou fenu vlabec nekryt.

(A tady si dovolim poznamku, k cemu je dobré uchovavat DNA profily chovnych zvifat. Nevérili byste, jak se
majitel uspésného chovného psa nahle ohrazuje, Ze ten nemocny potomek urcité neni po jeho Sampiénovi, ale Ze
doslo k podvodu ¢i neZadoucimu prekryti. V té dobé uZ mohou byt ale rodice postizeného potomka mrtvi a pak je
t6Zké néco dokazovat. Opravdu by mohlo dojit ke zbyte¢nému “pospinéni” celé linie chovnych psd.)

» Nabizi se otazka, pro¢ nehledat u jezevéikli pfimo geny zpisobujici onemocnéni.

U jezevcéikll bohuZel zatim geneticky test, ktery by odhalil chorobu jiz u &erstvé narozeného Sténéte neni
znam. Pokud se mi podafilo zjistit, americké laboratofe nabizeji test choroby prcd u chesapeake bay retrieverd,
labradord, anglickych kokrd a portugalskych vodnich Spanéld (brzy mozna i u pudlt), CSNB u briardd a rcd-1 u
irskych setrt. Timto genetickym testem je samoziejmé mozné zjistit nejen jedince klinicky nemocné, ale i zdravé
prenasece choroby.

Genetické laboratofe po celém svété (véetné CR) se snaZi vyvinout test pro dalsi plemena, takze se to mozna
brzy povede i pro jezevé&iky. Pro ¢tenare, ktefi se dorozumi anglicky - je mozné se podivat na internetové stranky,
jak jsou s tim vyzkumem daleko Americ¢ané: http://www.optigen.com/, pfipadné jak probihd mapovani psiho
genomu (tedy snaha o rozlusténi genetického kédu psa) :

http://www.medigenomix.de/ Test pro irské setry (a postupné i pro dalsi plemena) nabizi napf. Holandani - Van
Haeringen Laboratory: http://www.vhlgenetics.com.%20/

« Vyskytl se u nas nékdy pozitivni pripad PRA u jezevcika?

.V minulosti (a¢ si to mnozi odmitaji pfiznat) se vyskytlo nékolik pfipadd, kdy jezevCik v nizkém véku oslepl.
Zadna vysetfeni se neprovadéla, majitelé t€zko védéli o dédiéném onemocnéni PRA tak pficiny hledali napf. v
poranéni oka psa pfi norovani, nahankach a podobné, nebo zaménfovali dédi¢nou kataraktu se stafeckym
zakalem cocky. Klinicky vySetfenych psu zatim neni mnoho (viz seznam), presto byly diagnostikovani dva
pozitivni jedinci. Jeden - drsnosrsty trpaslici pejsek se nikdy do chovu nedostal, druhy pfipad se tyka
dlouhosrstého standardniho psa, ktery prestal byt na Zadost majitele pouzivan v chovu jiz v roce 1999 a v roce
2001 byl oficialné vyfazen.



NOVA MOZNOST VYSETRENI NA DEDICNE OCNi ONEMOCNENI PRA

Mili pejskarsti pratelé,

rada bych vas informovala o moznosti nechat svého pejska vySetfit na dédicné ocni onemocnéni PRA
metodou ERG, ktera se bezné pouziva ve skandinavskych zemich a majitelé papillonu se jisté setkali
se zapisem v tamnich rodokmenech - ERG tested. Vyhodou je, Ze onemocnéni se odhali uz ve
Sténécim véku, coz je pouhym oftalmologickym vySetfenim nezjistitelné. Specielné papillon patfi k
plemenudm, kde se PRA rozviji az v pozdnim véku a do té doby miZze pes nakryt mnoho fen ¢i fena dat
nékolik vrhd. Ve Skandinavii je bézné, Ze chovatelé testuji celé vrhy pfed odevzdanim novému
majiteli, podobné jako u kolii ¢i eltii funguje vySetfeni CEA (anomalie oka kolii).

VyS8etfeni se provadi jednou za Zivot a neni tfeba ho opakovat. Provadi se v lehké sedaci zvifete,
ponévadz se nesmi u tohoto vySetfeni hybat, narusSila by se tim kfivka vySetfeni.

Pokud byste nékdo mél o toto vySetfeni zajem, provadi ho na Veterinarni a farmaceutické univerzité v
Brné oddéleni oftalmologie, mizete si napsat na mail rauserp@vfu.cz nebo mobil 603857693. Jeho
cena je kolem 1500,- K&.

Do prikazu puvodu potomku takto vySetfeného jedince jsou povinni vam potom zapsat na plemenné
knize PRA neg. - ERG testovéno., pfipadné ERG 05 - rok vySefeni zvifete. Mate-li tedy zajem pfi
nemalych nakladech do importl odchovavat zvifata zdrava, miZete se pro toto vySetfeni rozhodnout.

Zdenka Paulikova

Geneticky test na progresivni retindlni atrofii

Dobra i Spatna zprava pro chovatele hlakdosrstych a dlouhosrstych jezevéikl malych raza. Védci
objevili mutaci, ktera zapfiCifiuje jednu z forem progresivni retinalni atrofie (nelécitelna dédi¢na
choroba, ktera plsobi postupnou ztratu zraku psa a vede az k Uplnému oslepnuti) — cord1 PRA.
Jednda se o mutaci genu RPGRIP1 .... Stejna mutace =zapfi¢ifiuje PRA také u anglickych
SpringrSpanél a cesti chovatelé ,Springrd“ hojné vyuzivaji moznosti testovani v nékteré ze
zahraniénich laboratofi (v CR provadélo vyzkum pracovi§té AV Lib&chov, ale ten bohuZel jiz skongil a
laboratof nemuze testovat psy komercné kvili patentovym pravam)

V souCasné dobé& je mozné otestovat psa napf. ve Finsku — Ilaboratof Finnzymes
(http://diagnostics.finnzymes.fi/), ve Velké Britanii v laboratofi Laboklin (http://www.laboklin.co.uk/) -
cena je 49,99 Lt nebo v Animal Health Trust (http://www.aht.org.uk) za 47t , v laboratofi Canigen —
Finsko (http://www.canigen.com) nebo napf. ve Vetgen, USA (http:/www.vetgen.com). Pro zaslani
vzorkl na testy je také mozno se domluvit s dalSimi chovateli, protoze pfi zasilani ur¢itého mnozstvi
vzorkll nabizeji nékteré laboratofe slevy — o podobné sbérné akce se snazi i chovatelé
SpringrSpanéld.

A pro¢ vubec testovat, kdyz u nas za 4 roky povinného klinického testovani nebyla zaznamenan
jediny pozitivni pfipad? Nebot ve Velké Britanii a Finsku zvefejnili seznamy geneticky testovanych psu
a pro Evropsky chov hladkosrstych miniatur to nevypada vubec rGzové — jednim z nositelt choroby je
pes D‘arisca AMBROSE — pes ktery je témér ve vSech rodokmenech miniaturnich hladdkd. Ve Finsku
je PRA pozitivni napf. Angelino v. Talisman, potomek Ambrose a Ceské Zeta z Drsné planiny — tato
fenka tedy musi byt také nositelkou PRA. DalSi pdvodem Cesky pes — Funny Boy Tergy (George
Gapro Bohemia — Linda Lissa Sznuki) je nositelem PRA, alespon jeden z jeho rodi¢u je tedy nositelem
také. TakzZe je jasné, Ze choroba PRA v nadi populaci je, stejné jako v populacich v okolnich statech.

Kompletni finskou databazi testovanych hladkosrstych miniatur naleznete zde (A=geneticky Cisty,
B=zdravy pfenasec¢ choroby, C=postizeny):

Anglicka databaze pro dlouhosrsté miniaturni jezevéiky je na tomto odkazu:
http://www.thekennelclub.org.uk/item/1138

Nové Ize testovat hladkosrsté a dlouhosrsté miniaturni jezevéiky na mutaci CORD1 i v CR
v laboratofi Genomia: http://www.genomia.cz/cz/test/cord1/ a drsnosrsté standardni jezevciky
na mutaci CORD 2: http://www.genomia.cz/cz/test/cord2/ . Bohuzel skute¢nost, ze je pes této
mutace prosty jeSté neznamena, ze se u néj nemtze nemoc PRA postupné rozvinout. VétSinou
je prFi¢innou mutaci opravdu CORD1, resp. CORD 2, ale u urcitého procenta postizenych
jedinct bylo zjisténo, Ze pri¢inou mize byt i jina, dosud neznama mutace.

Mellersh CS, Boursnell MEG, Pettitt L, Ryder EJ, Holmes NG, Graftham D, Forman OP, Sampson J,
Barnett KC, Blanton S, Binns MM, Vaudin M (2006) Canine RPGRIP1 mutation establishes cone-rod



dystrophy in miniature longhaired dachshunds as a homologue of human Leber congenital amaurosis.
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