Lysozomalni stfradavé onemocnéni u Lagotto
romagnolo

Dédi¢na neurodegenerativni onemocnéni jsou c¢asta jak u psi, tak u lidi. Mnoho z nich je dokonce
zplisobeno mutaci ve stejném genu. Vznik neurodegenerativniho onemocnéni je spojen s narusenim
funkce degenerativnich procesti a naslednym hromadénim raznych typt bunééného materialu v burce.
Tento defekt vede k problémiim s rovnovahou uvniti nervovych bunék. Komplexné se toto onemocnéni
nazyva jako lysozomalni sttddava choroba (LSDs; lysosomal storage disorders).

Hlavni systémy zodpovédné za bunécnou degradaci se specializuji na degradaci organel a proteind.
Dulezitou funkci zde plni zejména lysozomy, které jsou zodpovédné za rozklad proteinti a predstavuji
materialu v jejich vaceich zpisobuje u postizenych jedincii progresivni cerebralni ataxii, pozménénou
funkci degradacnich systému a neurodegeneraci. Histologie ukazala rozsahlé otoky a cytoplasmatickou
vakuolizaci Purkynovych bun¢k ovliviiujici centralni a periferni nervstvo. Dale byla viditelnd i mirna
atrofie moze¢ku a ptedniho mozku. Castym symptomem provézejicim rané faze tohoto onemocnéni je
abnormalni pohyb o¢i (nystagmus). V pozdéjsich stadiich dochazi k vyrazné zméné€ chovani. Obzvlasté
typické jsou deprese, neklid a agresivita vici lidem ¢i jinym psim. Obdobi projevu pocatecnich
priznakd se mezi jedinci znac¢né 1isi. VétSinou se pohybuje v rozmezi 4 mésici az 4 let. Rychlost
progrese je téZ variabilni a od objeveni prvnich ptiznakli do kone¢né eutanazie miize uplynout nékolik
mésicu az let.

Za vznikem tohoto autozomalné recesivniho onemocnéni stoji mutace c.1288G>A v genu ATGA4D,
ktera byla detekovéna pouze u plemene Italsky vodni pes (Lagotto romagnolo). U jemu ptibuznych
plemen tato mutace nebyla nalezena. Nemoc se projevi pouze u jedinc, ktefi ziskaji mutovany gen od
obou svych rodict. Tito jedinci jsou oznaCovani P/P (pozitivni/pozitivni). Pfenaseci mutovaného genu,
ozna¢ovani N/P (negativni/pozitivni), maji mutovany gen pouze od jednoho z rodi¢l a jsou bez
klinickych ptiznakii. PfenaSeji ovS§em nemoc na své potomky. Pfi kryti dvou heterozygotti (N/P) tedy
bude teoreticky 25% potomk zdravych, 50% potomkii budou ptenaseci a 25% zdédi oba geny od svych
rodi¢i mutované a budou tedy postizeni LSDs. Ktizeni zdravého jedince (N/N) a prenaSece pro tuto
mutaci (N/P) jedince da teoreticky ve vysledném vrhu za vznik 50% pfenasectim a 50% zdravym
jedincim. Pokud bychom kryli pfenasece (N/P) a postizeného jedince (P/P), tak by naopak teoreticky
vzniklo 50% postiZzenych jedinct a 50% prenaseci.
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Seznam ras

¢ Romarniolsky vodni pes (Lagotto romagnolo)
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