Juvenilni Epilepsie u Lagotto Romagnolo

Epileptické syndromy jsou projevem piehnané aktivity mozkovych neuront. Idiopatické generalizované
epilepsie jsou geneticky podminéné a u nekterych byl jiz nalezen zodpovédny kauzalni molekularné-
geneticky defekt. Charakteristicka je vazba jednotlivych typt epilepsii na urcity vek.

Epilepsie je chorobou projevujici se u lidi, psti i jinych savci. Geneticky podminéné juvenilni epilepsie
patii mezi nejcastéjsi neurologickd onemocnéni, projevujici se u déti mezi 2. az 10. rokem zivota. Objevuji
se asi u 0,5% populace a jsou charakterizovany spontdnnim vymizenim ptiznakt v prabchu vyvoje ditéte.
Jsou uzce spjaty s druhou fazi postnatalniho vyvoje mozku.

Postnatalni vyvoj mozku u savcu je mozné rozdélit do 3 fazi:
1. odnarozeni do 2 let u lidi; od narozeni do 1 tydne u mys$i; od narozeni do 2 mésict u psii; u lidi se
v této fazi tvoii priblizné jeden kvadrilion synapsi
2. od 2 do 10 let u lidi; od 7 dni do 17 dni u my$i; od 2 do 4 mésict u pst; u lidi je tato faze
charakterizovdna masivnim odstralovanim nepotiebnych synapsi (az poloviny ptivodnich synapsi)
3. po zbytek Zivota; pocet synapsi je prakticky neménny

Seppild at al. v roce 2011 popsali nalezenou mutaci ¢.1552 A>T v genu LGI2 vedouci ke vzniku
pfedcasného stop kodonu v exonu 8, zodpovédnou za typ juvenilni epilepsie u plemene Lagotto
Romagnolo. Gen LGI2 je v nejvétsi mife exprimovan v druhé fazi postnatalniho vyvoje mozku a ptisobi
na skupinu neurondlnich receptorti rodiny ADAM, které hraji svoji ulohu v synaptickch remodelacich.
Zkraceni genu LGI2 brani jeho sekreci a interakci s ADAM receptory.

U plemene Lagotto Romagnolo se epileptické ptiznaky objevuji od 5 do 9 tydnt véku (ekvivalentné u lidi
okolo 2 let). Zachvaty se projevuji chvénim celého t&la, nékdy spojené s kratkou ztratou védomi. Sténata
s téz8imi projevy trpi i ptiznaky neurologického onemocnéni, vetné generalizované ataxie a hypertermie.
Epilepsie spontanné vymizi od 8 do 13 tydni véku (u lidi okolo 8 let). Vymizeni ptiznaki je pro tento typ
epilepsie pfiznacné a tak je mnohymi chovateli tato choroba povaZovana jen za nest’astné zvlastnosti, které
k jejich velké tleve ve vySsim véku Sténéte mizi. Kvalita Zivota St€néte by vSak méla byt brana v uvahu.
Pomoci véasného testovani rodicl je mozné zamezit rozeni Stéiat s neptijemnymi epileptickym zachvaty
v brzkém véku.

Juvenilni Epilepsie u Lagotto Romagnolo je autosomalné recesivni onemocnéni. To znamena, Ze se nemoc
rozvine pouze u jedincd, kteti zdédi od obou svych rodi¢li mutovany gen; tito jedinci se oznacuji P/P
(positivni / positivni). Pfenase¢i mutovaného genu (N/P, tzn. negativni / positivni) jsou klinicky zdravi,
ale prenaseji nemoc na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygtnich jedincti (N/P) bude teoreticky
25 % potomk zcela zdravych, 50 % potomku pienaseci a 25 % zdédi od obou rodici mutovany gen a
budou postiZeni juvenilni epilepsii (P/P).
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