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Sdéleni o dédicné katarakté (HC) a L-2 hydroxyglutarové acidurii
(L-2 HGA)

Zakladni informace

Dédi¢nd katarakta a L-2 hydroxyglutarova acidurie se u stafordsirského bulteriéra
dédri joko autozomdlIné recesivni onemocnéni. V rdmci organizace Animal Health
Trust byly vyvinuty testy pro identifikaci obou pfislusnych mutaci. Znamend to, Ze
vzorek DNA jedince plemene stafordsirsky bulteriér mUZe byt analyzovdn, aby
se Zjistilo, zda se u psa obé tyto mutace/onemocnéni nevyskytuji, zda je jejich
nositelem nebo zda je jimi postizen. Dostupnost obou t&chto novych testu bude pro
chovatele stafordsirskyc bulteriért velkym pfinosem, nebof jim umozni vybirat v rdmci
chovatelskych programu jedince s ohledem na tyto specifické mutace a snizit tak
vyskyt obou mutovanych gent v budoucich generacich. Je ziejmé, Ze vSichni, kdo se
podileji na chovu a registraci vrhu stafordsirskych bulteriéru, museji spolupracovat,
aby se zaijistilo, Ze tyto nové testy DNA budou pro plemeno maximdinim pfinosem.

Co se dosud udélalo?

Na zdkladé Zdadosti Chovatelské rady Kennel Club schvdlil Oficidlni program
testovani DNA pro HC a L-2 HGA u plemene stafordsirsky bulteriér. To znamend, Ze
kopie osvédceni o testu DNA vydané organizaci Animal Health Trust budou zasilany
pfimo Kennel Clubu. Vysledky budou poté pfidany k informacim o testovaném psovi
do registraéni databdze Kennel Clubu. Bude to znamenat, Ze vysledek testu daného
psa bude zvefejnén v dalsim vydani publikace Breed Records Supplement (BRS);
bude téZ uveden na kazdém novém registracnim osvédceni vydaném pfislusnému
psu a na registracnich certifikdtech kazdého budouciho potomka tohoto psa. Kennel
Club vyzval vSechny maijitele, kfeff jiz test provést nechali, aby zaslali kopii osvéd&eni
o testu DNA Kennel Clubu a my poté pfiddme tuto informaci do registra¢ni databéze
psa.

Cesta vpred?

Je zjevné, Ze nejdfive ze v3eho bude nutné, aby chovatelé stafordsirského bulteriéra
souhlasili s tim, Ze u vSech potencidlné& chovnych jedincu by mélo byt provedeno
testovdni DNA na ob& onemocnéni jesté pred tim, neZz budou pouZiti v chovu.
Diky znalosti vysledku kaZzdého testu bude chovatel lépe informovdn pro vybér
potencidlnich chovnych partnert. Pokud budou vysledky obou festu u psa negativni
(fi. bez ndlezu), pak skutecné& neexistuje Zadny problém, protoze takovi psi budou
mit dv& normdlni kopie obou gent a mohou tedy svym potomkum predat pouze
normdini kopie.

Co se stane, pokud se testem zjisti, Ze je pes nositelem jednoho nebo obou
onemocnéni? Pokud je pes nositelem onemocnéni, znamend to, Ze nebude klinicky
postizen, ale Ze bude mit jednu normdini kopii genu a jednu kopii mutovanou a
Ze, pokud bude pouZit v chovu, pfedd mutovanou kopii genu asi poloving svého
potomstva. Zpusob, jak chovatelé naloZi s identifikovanymi nositeli, samoziejmé
zavisi na jednotlivych chovatelich. N&ktefi prohldasi, Ze na identifikovanych nositelich
nebudou chovat, a fo je samozfejmé jejich rozhodnuti. JG osobné se viak domnivam,
Ze u v3ech plemen jde do chovu pfili§ mdlo psU a sniZit jejich pocet je3té vice by
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mohlo byt z dlouhodobého hlediska plemeni na 3kodu. Podle mého nézoru
jednou z hlavnich vyhod dostupnosti testu DNA je, Ze umoZni chovatelum chovat
na identifikovanych nositelich onemocnéni. Chov na nositeli onemocnéni viak
s sebou nese zvlastni omezeni pfi vybéru partnera. Zndmy nositel onemocnéni by
nemél byt pdfen s netestovanym psem, protoZe takovy pes muZe byt minimdainé
neidentifikovanym nositelem onemocnéni. Testovany pes, o némz je zndmo, Ze
je nositelem onemocnéni, by nemél byt pdfen s jinym psem, u néhoZ test DNA
prokdzal, Ze je té€Z jeho nositelem. Je tomu tak proto, Ze pokud jsou pdreni dva
nositelé onemocnéni, kazdé sténé bude mit Sanci 1:4, Ze bude postizeno - a toto
riziko je prilis vysoké. Pokud je viak nositel onemocnéni pdren se psem, u néhoZz byla
pfi testu DNA zji§téna normdlini kopie genu, je nutné mit na paméti, Zze Zadny jedinec
z vysledného vrhu nebude klinicky postizen, ale Ze vrh bude smési normdinich sténat
a nositelu onemocnéni. Je jasné, Ze diky dostupnosti dvou roznych testd DNA je tento

V soucasné dobé mdme dostatek zkuSenosti s vyuZitim testovéni DNA pro geny
onemocnéni u ostatnich plemen a zdd se, Ze ddle uvedeny postup funguije velmi
dobfe pfi snizovani Cetnosti problémové mutace zpUsobujici onemocnéni, aniz by
bylo nutné vyfazovat psy z chovné zdkladny plemene. Je nutné dodrZovat nésleduijici
kroky.

U v3ech potencidlné chovnych jedincu by mélo byt provedeno testovéni DNA jesté
pred tim, nez jsou pouZiti v chovu.

Identifikovani nositelé onemocnéni by neméli byt pareni s psy, jejichz DNA nebyla
testovana, nebo s dal3im zjisténym nositelem onemocnén.

Na identifikovanych nositelich Ize chovat, Ize je v3ak pdfit pouze se psem,
u néhoZ byl pfi testu DNA zjistén normdini gen. Tento postup umozni, aby nositelé
onemocnéni, ktefi maiji kvality, jeZ by byly pro budouci generace pfinosné, mohli
tyto kvality, joko je napfiklad sprévny plemenny typ a temperament, preddvat dal.
Nezapomeiite, Ze chovatelé se snaZi produkovat viestranné dobré stafordsirské
bulteriéry, proto si nevybirejte kryciho psa/chovnou fenu pouze proto, Ze je vzhledem
k t8mto onemocnénim nositelem normdinich genu. Takovy postup by plemeni
pravd&podobné& neprospél. Snazte se naijit jedince, kterého byste si zvolili tak jako tak
a ktery ma z hlediska t&chto chorob normdini gen.

Pokud se chovatelé rozhodnou pdfit psa, u néhoz bylo testem zjisténo, Ze je
nositelem onemocnéni, se psem, ktery je nositelem normdlniho genu, je nutné
u vyprodukovanych 3téfat testovat DNA, aby bylo zjisténo, kterd z nich jsou nositeli
mutovaného genu a kterd genu normdlniho. Identifikovani nositelé onemocnéni by
pak méli byt chovatelem oznaceni ndsledujicim zpUsobem: ,potomci nejsou vhodni
pro registraci” a Kennel Club by mél toto oznaceni potvrdit. U ostatnich plemen zacaly
ndklady na testovani vrhu predstavovat problém a v téchto pfipadech jednotlivé
chovatelské kluby pfijaly pravidlo, Ze chovatelé nemuseiji provadét testovani DNA
u vdech Stéiat z vrhu nositele onemocnéni pfipdreného s jedincem, kftery ma
normdlni gen, ale vdechna netestovand t&nata museiji byt oznacena vyse uvedenym
zpUsobem.
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PouZiti podobné strategie u stafordsirského bulteriéra

Podle mého ndzoru neexistuje absolutné Zadny duvod, pro¢ by podobny pfistup
nemohl byt pfijat pro kontrolu HC i L-2 HGA u plemene stafordsirsky bulteriér. Vidim
v3ak minimdiné jednu komplikaci, kterou je ffeba Fesit. Dosud byly chovatelské
programy souvisejici's testovénim DNA pro mutace zpusobuijicikonkrétni onemocnéni
pfijaty pro plemena, kterd jsou relativné nepocetnd, kde je vétsina chovatelv, ktefi
registruji sva Stéinata u Kennel Clubu, ¢leny pfislusného chovatelského klubu a
bé&zné Ctou psi casopisy,chovatelské informace a informace o plemeni. Komunikace
s t8mito lidmi, diky niz byli informovadni o ruznych névrzich, je relativné snadnéd a
vétsina z nich, pokud ne GplIné vSichni, se o nich dozvi.

Tyto dva nové testy jsou pravd&podobné prvnimi testy pro pocetné plemeno, kde
vyznamné mnoZsivi chovatelU, ktefi registruji své vrhy u Kennel Clubu, neni clenem
chovatelského klubu, a proto nutn& nemusi byt nadsenymi Ctendfi psich Casopisu.
Tim se samozfejmé zvy3uije sloZitost oznamovdni ideji a planv t&m, ktefi se s t&mito
informacemi potfebuiji seznamit. Jedna véc, na které samoziejmé muzeme stavét,
je skutecnost, Ze vétsina chovatelU registruje své vrhy u Kennel Clubu a novi maijitelé
tyto registrace prevadéji. Kennel Club ma proto pfislusné kontaktni Udaje a je tedy
v pozici, kdy miUZe témto lidem zasilat informace. V sou¢asné dobé& u nds probihaiji
interni diskuse o tom, jak nejlépe toho dosdhnout, neexistuje v3ak duvod, pro¢
bychom nemohli sdélovat poznatky viem, kiefi chovaiji stafordsirské bulteriéry a
registruji je v nasi organizaci, a tim objasnit ideu testovani DNA..

JDr. Jeff Sampson, Kennel Club - East Anglian Starrfordshire Bull Terrier Club

DNA, onemocnéni a diagnostické testy stafordSirskych bulteriérd

Uvod

Animal Health Trust je charitativni organizace, kterd@ pomdha psum, kockdm a konim
jiZ vice nez pul stoleti. Poskytujeme specializované veterindrni klinické, diagnostické
a chirurgické sluzby a nase Uspéchy ve vyzkumu se pohybuii od zdsadnich prolomu
v anestézii a chirurgickych technikdch az po vyvoj vakcin proti onemocnéni, jako je
psinka a kofiskd chfipka. Nasi védci a veterindfi, z nichZ mnozijsou svétovymi Spickami
svého oboru, pracuji bok po boku a kombinuji Sirokou 3kdlu odbornych znalosti
pro koordinovany Gtok na onemocnéni a zranéni zvifat. Publikovanim védeckych
praci, pfednaskami na konferencich a komunikacr s ostatnimi veterindrnimi I&kafi
o pfipadech, s nimiz se setkdvaiji, jsou tyto znalosti pfeddvdany a ma z nich uzitek
maximum zvirat.

Védeckd skupina zabyvaijici se genetikou psu je maly tym zkuSenych pracovniku,
kterd udrzuje kontakty s klinickymi odborniky a védci v rdmci organizace Animal
Health Trust i mimo ni a s maijiteli a chovateli psu. Toto unikatni partnerstvi je
z&kladem dspéchu vyzkumu AHT a diagnostickych sluZeb testovani DNA.

Genetickd skupina se snazi poznat védecky zdklad dédicnych onemocnéni psu.

Dlouhodobym cilem prdce, kterou dé&lame, je identifikovat genetické mutace, které

zpusobuiji dédicnd onemocnéni, a vyvinout testy DNA, které diagnostikuiji psy, jiZ jsou
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nositeli f&chto kauzdlnich mutaci. Chovatelé mohou pouZit informace shromdzdéné
ztéchto testt pro zahdjeni pfisludnych chovatelskych programu, které zabréni
produkci postizenych psU a napomohou potencidinimu odstranéni dédicného
onemocnéni z ohroZenych plemen.

Zdakladni genetické principy

Selektivni chov poZadovanych fenotypovych a  behaviordlinich znakt vedl ke
vzniku vice nez 300 samostatnych plemen domestikovaného psa na svété. Kazdé
z t&chto plemen je definovano Gzkou fadou specifickych t&lesnych a behaviordlnich
charakferistik. Vzhledem k fomu, Ze mnohé z t&chto kli€ovych rysu se udrzuji kfizenim
blizce pfibuznych jedincy, neni pfekvapivé, Ze jsou u Cistokrevnych psu velmi b&znd
dédi¢nd onemocnéni. D&dicnd onemocnéni jsou zpusobena chybami (mutacemi)
v DNA genu.

Chromozomy

Kazdy pes méd 38 pdru ,autozomu” a jeden pdr pohlavnich chromozomu” v témér
kazdé burice téla. Autozomy jsou stejné u samcu i samic, zatimco samice maji
2 pohlavni chromozomy ,X” a samci maiji jeden chromozom X" a jeden chromozom
.Y". Jeden z kazdého pdru chromozomu se dédi od matky psa a druhy od otce.
DNA & geny

Chromozomy jsou tvofeny kyselinou deoxyribonukleovou, neboli DNA. DNA je dlouhg,
dvouvldknova, velmi sloZitd molekula, kterd se sklada ze 4 ruznych stavebnich bloku,
neboli nukleotidu (znagenych zkratkou C, G, T a A). Dé&li se na ,geny”. Kazdy gen
je prakticky pisemny pokyn, ktery kéduje tvorbu jedné bilkoviny. V DNA kazdého
psa je asi 30 — 40 000 ruznych genu. Pes ma 2 kopie (neboli alely) kazdého genu,
jednu na chromozomu, ktery zd&dil od matky a jednu na otcovském chromozomu.
Bilkoviny, které jsou t&mito &leny kédovany, spolu v t&le velmi specifickym zptusobem
interaguiji a vykondvaii vsechny funkce nezbytné pro Zivot. Pofadi nukleotidu A, G,
C a T vgenu musi byt naprosto spravné, aby buiiky mohly produkovat spravné
bilkoviny. ,Preklepy”, neboli mutace v genech mohou zpUsobit tvorbu ,chybnych”
nebo nefunkénich bilkovin a takové bilkoviny pak zpusobuiji vznik onemocnéni.
Dédicné onemocnéni u stafordsirského bulteriéra

Stejné jako ostatni plemena psu trpi stafordsirsky bulteriér znaénym mnoZstvim
dé&dicnych onemocnéni. AHT jiz nékolik let zkouma geneticky zdklad dvou takovych
nemoci, dédi¢né katarakty (HC) a L-2-hydroxyglutarové acidurie (L-2-HGA), a s radosti
oznamuije vyvoj diagnostickych testd DNA pro obé& tato onemocnéni, které jsou nyni
prostfednictvim AHT dostupné.

L-2-hydroxyglutarova acidurie

L-2-HGA (L-2-hydroxyglutarova acidurie) u stafordsirskych bulteriért je neurome-
tabolické onemocnéni, pro né&Z jsou typické zvysené hladiny L-2-hydroxyglutarové
kyseliny v modi, plazmé a mozkomidnim moku. L-2-hydroxyglutarét je normalné
metabolizovén na a-ketoglutardt, ale u postizenych psu tomu tak neni a hromadi
se v téle s nicivymi vysledky. L-2-HGA postihuje centrdini nervovou soustavu, pficemz
klinické pfiznaky se obvykle objevi ve véku 6 mésicu az jeden rok (mohou se viak
objevit pozdé&iji. Symptomy zahrnuji epileptické zdachvaty, ,vratkou” chuzi, tres,
svalovou ztuhlost v dusledku ndmahy nebo rozruseni a zménéné chovani.
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Dédicna katarakta

Dédicnd katarakta u stafordsirského bulteriéra byla poprvé ve Velké Britanii
zaznamendna vroce 1976. Tato nemoc neni vrozend, takZze Stéhata se rodi
s normdlnimi o¢ima, ale katarakta se zacne objevovat ve stdfi nékolika tydnU az
mésicu a ve véku 2 aZ 3 let prechdzi do UpIiného zdkalu. Tato katarakta je vZdy
bilaterdini, v obou ocich symetrickd a postupuje do Uplného zdkalu s néslednou
slepotou.

Autozomalné recesivni onemocnéni

HC i L-2-HGA jsou autozomdIné recesivni onemocnéni. Tento typ onemocnénr je
zpusoben mutaci v jediném genu umisténém na jednom ze 38 pdru autozomu.
Mutace zpusobuiici recesivni onemocnéni mohou byt malé (napfiklad jeden
nesprdvny nukleotid nebo inzerce nebo delece malého mnoZstvi nukleotidu) nebo
velké (napfiklad delece velkého poctu nukleotidu). Vzhledem k tomu, Ze mutace jsou
v genech umist&nych na autozomech, trpi onemocnénim samci i samice se stejnou
Cetnosti.

Aby se u psa vyvinuly symptomy onemocnéni, musi mit mutaci kazdé kopie genu (ij.
kopie na kazdém z chromozomu). Takovy jedinec je zndm jako homozygotni, 1j. alela
onemocnéni je u n&j v hymozygotni kombinaci. Pokud mé jednu kopii mutovaného
genu a jednu normdini kopii, bude nositelem onemocnéni, ale nikdy se u néj
neprojevi jeho symptomy. Takovy jedinec viak pfedd mutaci do dalsich generaci. Aby
byl pes postizen autozomdlné recesivnim onemocné&nim, museji byt bud oba rodice
nositeli onemocnéni, nebo museji byt onemocné&nim postizeni. Pokud jsou spdfeni
dva nositelé, promérné jeden ze ¢tyF potomkU bude onemocnénim postizen, jeden
ze Cityf bude geneticky normdlni a polovina bude nositelem.

Diagnostické testy DNA

Po nékolika letech vyzkumu genetického zékladu téchto dvou dédiénych onemocnéni
AHT s radosti oznamuje, Ze byly identifikovdny mutace, které ob& onemocnéni
zpusobuiji. Vyzkum byl umoznén diky financovéni z nadaéniho fondu Kennel Club
Health Foundation Fund, financovani nadaci American Kennel Club Canine Health
Foundation, chovatelskou radou plemene stafordsirsky bulteriér (Staffordshire Bull
Terrier Breed Council) a organizaci PetSavers. Vzorky DNA postizenych psu a blizce
pfibuznych jedinct byly v&novdny maiiteli a chovateli stafordsirskych bulteriéro a AHT
upfimné dékuje vem, ktefi vzorky svych psu poskytli.

Jak mohou byt diagnostické testy DNA pro chovatele pfinosné

Maiitelé nyni mohou nechat testovat vzorek DNA jakéhokoli psa a zjistit tak, zda je
ndlez psa negativni, zda je pes nositelem onemocnéni nebo zda je postizen jednou,
nebo ob&ma nemocemi, HC resp. L-2-HGA.. Maijitel obdrzi osvéd&eni, v némz bude
uvedeno, zda je vzorek negativni (clear), pes je nositelem onemocnéni (carrier) nebo je
onemocnénim postizen (affected). Ndlez bude obsahovat ddle uvedend vysvétlent.

Negativni (clear): pes ma 2 kopie normdliniho genu a HC / L-2-HGA u né&j nevznikne
ani nepfedd kopii mutovaného genu HC / L-2-HGA Zadnému potomkovi.
Nositel onemocnéni (carrier): pes ma jednu kopii normdlniho genu a jednu kopii

mutovaného genu, ktery zpUsobuje HC / L-2-HGA. HC / L-2-HGA se u néj nevyvine,
ale pfedd mutaci HC / L-2-HGA (prumérné&) 50 % svého potomstva.
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Postizeny jedinec (affected): pes mé dvé kopie mutovaného genu HC / L-2-HGA, je
HC / L-2-HGA postizen a béhem Zivota se u néj HC / L-2-HGA vyvine.

Vzorky je nutné zaslat spolecné s vyplnénou Zadankou o testovdani DNA a Sekem
na 60 anglickych liber; vé. DPH, za kazdy vzorek, ktery ma byt testovdn pouze na
dédicnou kataraktu, nebo L-2-HGA, nebo Sekem na 100 liber, vé. DPH, za kazdy
vzorek, jehoZ DNA ma byt testovana na dédi¢nou kataraktu a zéroven L-2-HGA na
adresu Genetic Services, Animal Health Trust, Lanwades Park, Kentford, Newmarket,
Suffolk CB8 7UU, Velka Britanie.

Formul@fe Zadanek o testovdani DNA si muZete stdhnut z nasich webovych stranek
http://www.aht.org.uk).

Zadanky o testovani DNA 167 muZete ziskat, pokud kontakiujete pani Vikki Lett na
telefonu 08700 50 91 44, linka 1223, nebo e-mailem: vikki.lefteaht.org.uk.

Vzorky krve, u nichZ iz byly provedeny testy na L-2-HGA., 1&Z mohou byt testovény
na dédicnou kataraktu — v takovém pfipadé prosim zaslete vyplnénou Zadanku
o testovdni DNA, na niZ uvedete ¢islo vzorku z osvéd&eni L-2-HGA. K Zddance priloZte
ek na 60 liber. Zadanky o testovani DNA t&Z muZete ziskat, pokud kontakiujete pant
Vikki Lett na telefonu 01638 750659, linka 1223, nebo e-mailem: vikki.lette aht.org.uk.
Cesta vpred

V soucasné dobé, kdy jsou dostupné genetické testy na HC a L-2-HGA, je mozné
zabranit produkci psu, ktefi jsou postizeni kterymkoli z t&chto onemocnéni. Prvni
vysledky test0 L-2-HGA naznaduiji, Ze asi 15 % testovanych psu je nositelem mutace
L-2-HGA a je pravdépodobné, Ze podobné procento psu bude téZ nositelem mutace
HC. Néktefr psi budou nositeli obou mutacr, ale nositelem jedné mutace by mohlo
byt nejméné 20 — 25 % stafordsirskych bulteriéru. Genetici organizace Animal
Health Trust tedy nedoporucuii vyfazeni nositelu z chovné populace, nebot takovy
krok by mél za nésledek nepfijatelné omezeni genofondu, ktery by jiz nebylo mozné
obnovit.

Misto toho bychom doporucovali provadét testy u viech psu, ktefi by mohli byt pouziti
v chovu. Pokud by bylo zjist&no, Ze je pes nositelem HC nebo L-2-HGA , mél by byt
pdren pouze s jedinci, ktefi maiji vysledky testu negativni, a vsechna vyprodukovand
sténata, jeZ by mohla byt téZ vyuZita v chovu, by téZ méla byt podrobena testu. Tento
postup umozni postupnou eliminaci mutaci z chovné populace a zdrovei umozni
pfedani Zadoucich charakteristik nositeld mutace dalsim generacim. Pokud jsou
nositelé mutace vzdy pdreni se psy, ktefi jsou nositeli normdlniho genu, nebudou
produkovdna Zadnd postizend Stéfata a i kdyZ ve vrhu budou i nositelé mutace,
budou vzhledem kt&mto onemocnénim dokonale zdravd. V nésleduijici tabulce
je seznam ruznych kombinaci psu, predpoklddané vysledky jejich pdfeni a zda je
pfislusné pareni doporuceno.

ANIMAL HEALTH TRUST dékuije ndsledujicim organizacim za poskytnuti duleZitych informacr pro vyzkum
nemoci HC a L-2 HGA:

The Kennel Club Health Foundation Fund, The American Kennel Club Canine Health Foundation, The
Staffordshire Bull Terrier Breed Council, PetSavers
Cathryn Mellersh
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Pfipustna

Kombinace psu Vysledek chovatelska praxe

V8echna Sténata budou negativni.

Negativni X negativni < - "
Sténata neni nutné testovat. Ano

50 % $ténat bude negativnich.

. . . x 9% $tén i éeni
Negativni X nositel onemocnéni 50 % $ténat bude nositelem onemocnéni.

Je nutné testovani vSech $ténat, ktera budou pouzita v chovu. Ano

V8echna $ténata budou nositeli onemocnéni.

Negativni X postizeny jedinec ~ . - -
Sténata neni nutné testovat. Ano

25% Sténat bude negativnich.

Nositel onemocnéni x nositel 25 % $ténat bude postizeno onemocnénim.

onemocnéni

50 % $ténat bude nositelem onemocnéni. Ne

50 % Sténat bude postizeno onemocnénim.
Nositel onemocneni x postizeny

jedinec 50 % $téiat bude nositelem onemocnéni. Ne

Postizeny jedinec x postizeny
jedinec Postizena budou v§echna $ténata. Ne

L-2-hydroxyglutarové acidurie (L-2-HGA) - €asto kladené dotazy a
odpovédi

Jaké jsou piznaky L-2?

Priznaky se mohou u jednotlivych psu lisit, ale v zdsadé se mohou vyskytovat zéchvaty
stylu epilepsie nebo mUZete vidét zménu ve zpusobu pohybu psa. Po t&lesné nédmaze
nebo béhem ni (intolerance zétéZe) nebo ve stresovych situacich se svaly psa casto
stdhnou a viimnete si ztuhlosti okolo zadnich nohou a vyklenuti hibetu, které ma za
ndsledek, Ze pes nemuze normdlné chodit. Uvedené pfiznaky se mohou pohybovat
od mirného postizeni az témé&F po celkovou ztrdtu koordinace a rozvinuti zachvatu.
U psa muZete zaznamenat i dalsi moZné pfiznaky: pes zjevné pfestane rozezndvat
normdlni okoli, hledi do zdi, projevi se u néj zmény chovani.

KdyZ muj pes stoiji, tfesou se mu zadni nohy nebo je po ndmaze ztuhly ma L-2?
Mnoho staford ma ,svalovy tfes”, kdyzZ stoji — neni to zndmkou L-2. Pokud je vas pes

po ndmaze ztuhly, poloZte si otdzku, zda tomu tak bylo vZdy, nebo se tak stalo, kdyz
zestdrnul (prosté starnuti) nebo po Urazu (mozZnd artréza kloubu).

MUj pes vypada normainé - mél by mu byt proveden test na L-2?
Pokud nemdte obavy, Ze by vas pes mohl mit podle klasickych pfiznaku L-2, neni
nutné test provadét, pokud pes nebude vyuzit v chovu. V3ichni chovni jedinci by méli
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byt podrobeni testu pred prvnim krytim, aby byl zjistén jejich geneticky stav. Muzete
se domnivat, Ze vzhledem k fomu, Ze se u vaseho psa neprojevuii klinické pfiznaky
L-2, nemusite nechat test provést. Bez testu DNA v3ak neni mozné védét, zda je vas
pes nositelem vadného genu, ¢i nikoli.

Je toto onemocnéni problémem pouze v nékterych chovnych liniich?

Absolutné ne! Jednéd se o problém plemene stafordsirskych bulteriéru jako celku a
nikoli nékteré konkrétni chovné linie. Duvodem, pro¢ se problém zpo&atku projevil jen
u nékterych linii, je, Ze se zodpovédni chovatelé t&chto linii, jimZ se narodila postizend
sténata, pFipojili k vyzkumu festu DNA. PFi testovdni se stdle ¢astéji ukazuje, Ze se
nositelé L-2 vyskytuji v celém plemeni, tj. v ruznych Jiniich”. Panuje ndzor, Ze se
tento problém tdhne zpét nejméné osm generaci stafordu — podivejte se na vétsinu
prukazu puvodu a kdyZ zapdtrdte do minulosti, naleznete v nich spolecné predky.
Jaka je prognéza psa postizeného L-2?

L-2 se muZe u jednotlivych psu projevovat rizné, takzZe v nejhorsim pfipadé muze byt
zdvaznost zachvats tak velkd, Ze se maijitel rozhodne, Ze nejlepsim fe3enim je nechat
psa uspat a zabrdnit tak jeho dalimu utrpeni. Pro kontrolu onemocnéni jsou nutné
Iéky - antikonvulziva (fenobarbiton), které jsou silné a Gcinné, ale i drahé! Pro dosazeni
sprévného G¢inku je tZ nutné jejich poddavani ve velmi pravidelnych intervalech. Pes
na takovych lécich potfebuje VELMI pravidelny rezim, aby mohl vést normdini Zivot.
Ne&ktefi mirnéji postizeni psi Ziji bez |&cby. Jejich maijitelé zvliddaiji symptomy tak,
Ze chrani psa pred stresujicimi podminkami a udrZuji ho vyrovnaného, aby nebyl
stimulovan vznik zéchvatu. Jako G¢innd se projevila téZ sedativa bylinného puvodu.
Toto onemocnéni je podobné epilepsii a muzZe byt progresivni. BEhem nemoci se
vyskytuji obdobi, kdy pes zustdava urcitou dobu ve stejném stavu a pozdéji se jeho
stav zhorsi.

Co to je test DNA?

Test DNA je jednordzovy test, kterym se urCuje geneticky stav psa. Test mUzZe mit ffi
ruzné vysledky. Vysledek muZe byt ndsledujici:

Negativni Cisty (clear), 1. bez postizeni, normdlni — to znamend, Ze zvife neni
postiZzeno L-2, ani neni nositelem mutovaného genu, ktery L-2 zpUsobuije.

Nositel onemocnéni (carrier) - pes neni postizen L-2, ale je nositelem jedné kopie
mutovaného genu, kterou predd prumérné 50 % svych potomko.

Postizeny jedinec (affected) — pes je postizen nemoci L-2 a nese dvé kopie
mutovaného genu.

Jak nechém psa testovat?

V soucasné dobé je testovéni jednoduché - vas veterindf musi odebrat 3 ml krve
(odbér je mozné provést pfi kazdé bézné ndvstévé lékafe) a zaslat krev organizaci
Animal Health Trust do Newmarketu ve Velké Britdnii, kterd test DNA provede. Test
DNA stoji 60 £ a formuldre a informace o testu Ize stdhnout na webovych strankéch
AHT na http://www.aht.org.uk/pdf/sbil2HGAform.pdf nebo muZete kontaktovat
pani Vikki Lett, Genefic Services, Animal Health Trust, Lanwades Park, Kentford,
Newmarket, Suffolk CB8 7UU, Velkd Britdnie, tel: 01638 750659, linka 1223.
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V dobé& provadéni vyzkumu byly pro zjisténi, zda je pes postizen ¢i nikoli, pouZzivény
vzorky moci (nebylo moZné stanovit, zda je pes nositelem onemocnéni). Tento postup
se jiZ neuziva.

Jak dlouho zpracovéani testu trva?

Test v¢etné dorucenr vysledku muZe trvat okolo 3esti tydnu. Zaijistéte proto zaslani
vzorku v dostate¢ném predstihu pred pldnovanym krytim.

Co pro mne budou vysledky znamenat, kdyZ psa pouZivém v chovu?

Vysledek bude znamenat, Ze muZete chovat zodpovédné, tj. s védomim, Ze, kdyz
budete mezi sebou vZdy pdfit pouze jedince bez ndlezu, nebo jedince bez ndlezu
s nositelem onemocnéni, NIKDY nebudete produkovat postizend 3t&fata. Pokud
mate psa, ktery je nositelem mutovaného genu, a rozhodnete se na ném chovat,
musite ho pafit se psem, kiery neni nositelem onemocnéni, a poté MUSITE nechat
provést test u viech Stéhat, abyste Zjistili jejich geneticky stav. Je rozumné oznacit
registraéni dokumenty 3téfat, jeZ jsou nositelem mutace, aby jejich potomstvo
nemohlo byt registrovdno u Kennel Clubu a vysvétlit jejich novym maijitelum, proc
je duleZité, aby se na t&chto zvifatech nechovalo bez uvézeni a bez nezbyiné
odpovédnosti (tj. pafeni pouze s jedinci, u nichZ byl proveden test DNA s negativnim
vysledkem, a ndsledné testovani a oznaceni dokumentu §ténat). Néktefi chovatelé se
mohou rozhodnout, Ze zaijisti, aby vdechna narozend §téiata, kterd@ budou nositeli
mutace, byla po dosazZeni pfislusného véku kastrovana.

Jak Ize u §téiat test provést?

Stéfata mohou byt testovana zaslanim vzorku krve stejné jako dospéla zvifata. Je
samozfejmé, Ze t&fata museji byt dost stard na to, aby jim bylo mozné odebrat
krev, fi. asi 4 tydny. A je nutné zaijistit naprostou pfesnost pfi identifikaci konkrétnich
§ténat. Existuje ndvrh, podle néhoZ by se v blizké budoucnosti testovani provadélo
st&rem z bukdlni sliznice (bufiky z vnitfni strana pysku). Mohlo by se jednat o snazsia
méné traumaticky zpUsob testovani $t&fiat, kterd by viak musela i v takovém pfipadé
byt staré 4 tydny, aby mohl byt stér proveden.

Budou vysledky potvrzené na dokumentaci?

Kennel Club nyni zqiisti, aby jim vydané registraéni dokumenty obsahovaly vysledky
testt L-2-HGA. Vysledky budou rovnéz publikovdny v Breeds Record Supplement.
Tento krok zacne platit od zacatku roku 2006.

Kombinované genetické testy

V soucasné dobé je vefejnosti k dispozici test na dédicnou kataraktu, a kombinovany
geneticky test na dédic¢nou kataraktu a L-2-HGA bude k dispozici za snizenu cenu
100 t za oba testy provedené soucasné&, na rozdil od ceny jednoho samostatné
provedeného testu, kterd €ini 60 t za test. Radi bychom informovali ty, kdo iz zaslali
vzorky krve pro provedenr festu na L-2, Ze AHT muZe pouZit tyto vzorky krve i pro
testovani HC. Pokud ma@ byt testovéni provedeno a v minulosti jste ndm nezaslali
Z&dné vzorky, budete muset poskytnout vzorky pro HC i L2.
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Stanoveni profilu DNA

Stanoveni profilu DNA iz probihd deldi dobu a slouzi jako prostfedek pro
nezpochybnitelnou identifikaci puvodu konkrétniho psa. | kdyZ profil DNA kazdého
psa bude zaznamendn, nelze ho pouZit pro genetické testovani. Kazdy test vyZzaduije
rozné specifické metody extrakce DNA, a proto je nutné pouZit samostatné stéry.

Identifikace psU

Doporucuje se nechat psa cipovat. KdyZ jsou poté odebirany vzorky pro genetické
testovani (krev i stér), Ize udaje o Cipu vyplnit do pfislusného doprovodného
formuldre. | kdyZ bude mozné zasilat stérové soupravy pro odbér vzorku soukromym
osobdm pro ,domdci pouZit”, je nejvhodnéjsi pouzit je pod veterindrnim dozorem,
aby byla zajisténa bezihonnost pro Ucely tfetich stran a sprdvné provedeni stéru.
Pokud nebude stér spravné proveden, bude vam zaslan zpét - coZ znamend dalsi
prodlevu pred tim, neZ obdrzite vysledek! TéZ je nezbytné zaijistit pfesnou identifikaci
§ténat ve vrzich, u nichZz bude testovdna DNA. Pokud se 3téiata zjevné neodlisuji
barevnymi znaky na srsti, je mozné je oznacit ruzné barevnymi obojky, nanést ruzné
zbarvené laky na drdpy jedné nohy nebo st&fatum ustfihnout kousek srsti z ruznych
mist na téle.

Budoucnost

V idedInim svét& bychom vsichni méli naddle pouzivat testy DNA u v3ech chovnych
jedincu a pdfit pouze jedince bez ndlezu s jedincem bez ndlezu nebo s nositelem
onemocnéni a poté bychom méli festovat §téfata. Je nepravdépodobné, Ze se
mnoho lidi rozhodne chovat na psech, kiefi jsou nositeli mutovaného genu, a to
Castecné diky ndkladum na testovani celého vrhu (60 t za §téné). BEhem nékolika
generaci se tak toto onemocnéni samo omezi a jeho nositelé postupné& vymizi
z chovu. Je nutné smifit se s tim, Ze test budou vyuZivat pouze zodpovédni chovatelé
a Ze vadny gen bude stdle v populaci pfezivat nevidén.

V budoucnu, jakmile budou registraéni dokumenty Kennel Clubu obsahovat vysledky
testt na L-2, bude oficiGiné uzndno, Ze 3téfata, jeZ jsou potomky dvou rodicu
testovanych na L-2 s negativnim ndlezem, budou dédicné nezatizend a budou jako
takové zaregistrovana bez nutnosti provadéni dalsich testo.

Recesivni geny u psu

Recesivni geny u psuU odpovidaji za mnoho charakferistik, jako je napfiklad vznik
modré nebo jdtrové barvy srsti, a vétsina z nich nema vliv na zdravi psa. Nékolik jich
v3ak pusobi zdravotni problémy. U stafordu byly popsdny dva — dédi¢nd katarakta
(HC), kterd zpusobuije slepotu mladych psu, a L-2-hydroxyglutarova acidurie (L-2-
HGA), metabolické onemocnéni, které postihuje mozek a zpusobuje zdchvaty, jez
mohou byt chybné diagnostikované jako epilepsie.

VSichni psi maji dvé kopie kaZdého ztisicu genU, kromé jednoho pohlavnich
chromozomu u samcu. Jedna kopie kaZzdého genu pochdzi od otce a druhd
od matky. Kopie kazdého genu nemuseji byt identické, ale kazdd mé naprosto
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stejnou polohu na pfislusném chromozomu. Rozdily mezi pdry genu, mutace, jsou
dusledkem drobnych biochemickych chyb, knimZz do3lo nékde b&hem procesu
replikace a pfenesly se z generace na generaci.

U recesivnich gent ,puvodni” varianta, kterou nazveme X, produkuje ,normdini”
Ucinek, pokud je pfitomna jedna kopie ,X". Pokud v urcitém okamziku dojde k mutaci,
jeiimz dusledkem je recesivni varianta ,x”, bude dosazeno normdlniho Géinku, pokud
je vpdarus X X" je tedy povaZzovdna za dominantni vzhledem k X", nebo, jinymi
slovy, X" je recesivni vzhledem k ,X". Kombinace X/X bude mit pfirozen& normdini
UCinek, ale pokud vznikne kombinace x/x, muZe vyt vysledny Gcinek naprosto
odlisny.

Jak jste sijiz uvédomili, jsou u HC i L-2-HGA mozné ffi kombinace genu:

1. X/X - pes nenf klinicky postizen a neni nositelem onemocnéni, nebof nema
variantu X" a nemuZe ji tedy pfedat svému potomstvu.

2. X/x — pes neni klinicky postizen, ale je nositelem onemocnéni, nebof ma
variantu X", kterou pfedd zhruba polovin& svych potomku.

3. x/x-pes je postizen pfislusnym onemocnénim a kdyby byl pouZit v chovu, musi
predat defekini gen X" vdem svym potomkum.

Cilem jakychkoli kontrolnich opatfeni musi byt zabrdnit tomu, aby se narodila
jakdkoli klinicky postizend zvifata a nakonec vylouceni defektniho ,x* z chovné
populace. Diky vyvoii laboratornich testu na recesivni geny, které zpusobuii tato dvé
onemocnéni (testy L-2-HGA jsou jiZ k dispozici), je jako prvnikrok nutné zabrdnit pareni
dvou nositelt onemocnéni - toto by mélo zaijistit provedeni festu ofce i matky jesté
pred krytim. Jedinym zpUsobem, jak bylo dfive mozné zjistit, zda je pes nositelem
onemocnéni, byla skutenost, Ze produkoval postizené potomstvo. Peclivym
vyb&rem by se chovatelé, ktefi maif linie postizené kterymkoli z obou onemocnéni,
méli byt schopni defektnich genu zbavit béhem dvou nebo tfi generaci a zdrovef si
zachovat poZadovanou kvalitu chovné zakladny.

Je zjevné, Ze pokud by nebyli v chovatelskych programech vyuzivani vubec Zadni
nositelé onemocnéni, brzy by doslo k eliminovani recesivnich genu pro HC a L-2-
HGA a tento postup by na3el své zastdnce. Zarovei by to viak zpUsobilo mozné
vazné omezeni genofondu, a to i u plemen, jako je staford, kterd maji genofond
relativné velky, a nechténé by to mohlo umoZznit vyskyt dal3ich genetickych defektu.

Dr. Archie Bryden
Preklad materidlu uverejnéného na
http://www.eastangliansbtclub.co.uk/health%20information.html
pofidila pro Gcely SBTC CZ a na ndklady SBTC CZ agentura Marvel, s.r.o.
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