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Geneticky podminéna onemocnéni u plemene border kolie
Souhrn

Mezi nejéastéjsi geneticky podminéna onemocnéni plemene border kolie patii anomalie
oka kolii (CEA), progresivni retindlni atrofie (PRA), syndrom uvéznénych neutrofili (TNS),
dysplazie kycelniho a loketniho kloubu (DKK, DLK) a osteochondréza ramenniho kloubu
(OCD). Méné casta, bézn¢ netestovana onemocnéni jsou epilepsie, a s ni spojend mutace genu
ABCB1, neuronalni ceroidni lipofuscinéza (NCL), senzorickd neuropatie (SN), glaukom,
katarakta a maligni hypertermie (MH).

CEA je onemocnéni o¢i. Dédi¢nost u tohoto onemocnéni je autozomalné recesivni.
Hlavnim pfiznakem je nedokonalé vyvinuti cévnatky. Zkratka PRA zahrnuje skupinu
onemocnéni zraku. Dédi¢nost i pfiznaky se li§i v zavislosti na formé¢ PRA. TNS je choroba,
ktera se dédi autozomalné recesivné. Hlavnim pfiznakem je neutropenie. Postizeni jedinci se
1isi i vzhledem, a to hlavné mens$im vzristem a $tihlymi konéetinami. U DKK je potvrzena
polygenni dédi¢nost. Neni vSak zcela jasné, jak se genotyp podili na vysledném fenotypu.
Udava se, ze dédivost je v rozmezi 0,2 az 0,6. Hlavnimi piiznaky jsou osteoartritida a fyzicka
bolest kycelniho kloubu. Podobné je to i u DLK, kde se dédivost udava v rozmezi od 0,1 do
0,77. Dal$im onemocnénim pohybového aparatu je OCD. Stejné jako u DKK a DLK neni
prozatim zji$téno, z jaké Casti se na fenotypu podili genotyp a vliv vnéjsiho prostiedi. Hlavnim
priznakem je kulhani na ptedni koncetinu. Epilepsie je skupina nejéastéjSich neurologickych
onemocnéni u psu. Existuje vice forem, ale kazda z nich se lisi predisponovanymi plemeny
| zptisobem pienosu. Mutace genu ABCBI se projevuje toxikdzou vyvolanou léky. Ve spojeni
s idiopatickou epilepsii zpiisobuje mutace genu ABCBI resistenci na antiepileptické léky. NCL
se dédi autozomalné recesivné. NejcastéjSimi ptiznaky jsou behavioralni zmény jako naptiklad
hyperaktivita, demence a agresivita. U neurologického onemocnéni SN je dédi¢nost
autozomalné recesivni. Hlavnim pfiznakem je zhorSena koordinace pohybu. Glaukom neboli
zeleny zakal se projevuje zvySenim nitroo¢niho tlaku. Existuje vice forem, které se 1isi
V pfenosu onemocnéni. Katarakta, nazyvana také Sedy zédkal je skupina onemocnéni, u nichz je
hlavnim pfiznakem zakal C¢ocky. MH je porucha kosterniho svalstva, kterd se pienasi
autozomaln¢ dominantné. Pfiznaky, kterymi jsou hyperkapnie, tachykardie a hypertermie se

Aby se geneticky podminénym onemocnénim v chovech piedchézelo je dilezité védet,
jak se dané onemocnéni ptenasi a podle toho vytadit z chovu nevhodné jedince.

Klic¢ova slova: pes, border kolie, genetickda onemocnéni, dédi¢nost



Genetic diseases in the Border Collie breed

Summary

Among the most common genetic diseases in the border collie breed are Collie eye
anomaly (CEA), Progressive retinal atrophy (PRA), Trapped Neutrophil Syndrome (TNS), Hip
and elbow dysplasia, and Osteochondritis dissecans (OCD). Less common and usually untested
for diseases are epilepsy and the mutation in the ABCB1 gene connected to it, Neuronal ceroid
lipofuscinosis (NCL), Sensory Neuropathy (SN), Glaucoma, Cataract, and Malignant
hyperthermia (MH).

CEA is an eye disease with an autosomal recessive inheritance. A major symptom is an
imperfect development of the choroid. PRA is a name for a group of genetic eye diseases,
therefore heredity and symptoms of PRA may vary depending on the strain. TNS is an
autosomal recessive disease. Its main symptom is neutropenia. Affected individuals are smaller
than average with thin limbs. Hip dysplasia is a polygenic trait. It is unclear how strongly the
genotype affects the phenotype. Heredity is between 0.2 and 0.6. Main symptoms are
osteoarthritis and hip pain. Elbow dysplasia is similar to hip dysplasia with heredity between
0.1 and 0.77. Another disease which affects the skeletal system is OCD. It is not yet determined
to what extent the phenotype is affected by the genotype and the environment. The main
symptom is limping on a front leg. Epilepsy is the most common neurological disease in dogs.
There are multiple forms of epilepsy, each with a different form of transmission and different
breeds predisposed to it. The mutation in the ABCB1 gene manifests in toxicosis caused by
drugs. The mutation in the ABCBL1 gene together with idiopathic epilepsy causes a resistance
to antiepileptic drugs. NCL has an autosomal recessive inheritance. The main symptoms are
changes in behavior such as hyperactivity, dementia, and aggression. SN is an autosomal
recessive neurological disease, its main symptom being worsening movement coordination.
Glaucoma presents with increased pressure in the eye. There is more than one type of glaucoma.
A cataract is the name for a group of eye diseases which manifests in clouding of the lens of
the eye. MH is an autosomal dominant muscle disorder with symptoms such as hypercapnia,
tachycardia, and hyperthermia that manifests after a reaction to a chemical trigger, usually an
anesthetic.

To prevent genetic diseases in breeds it is crucial to know how a disease is transmitted
and to remove unfit individuals from breeding programs.

Keywords: dog, Border Collie, genetic disease, heredity
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1 Uvod

Border kolie je v dne$ni dobé velice oblibené plemeno, zejména diky své ucenlivosti a
ochoté¢ spolupréace s lidmi. Jeji popularita s sebou nese ale i vyssi pofizovaci cenu, proto se
velka ¢ast lidi rozhodne pro pofizeni psa bez pritkazu ptivodu. Své rozhodnuti odiivodnuji tim,
ze psa nechtéji na vystavy nebo do chovu. Co si ale tito lidé neuvédomuji je, Ze potfizeni psa
bez priikkazu ptivodu s sebou nese i veliké riziko fady geneticky podminénych onemocnéni. Ta
Casto znemoznuji postizenému jedinci vést plnohodnotny Zivot, nebo mize mit za nasledek
I thyn zvifete ve vysoce raném véku.

Ackoli vsechny kluby v Ceské republice, které chov border kolii zastiesuji, maji povinné
zdravotni a genetické testy, nejsou tyto kluby sjednoceny, co se tyce povinné testovanych
onemocnéni. Nejpiisnéjsi kritéria ma BCCCZ, kde musi byt chovny jedinec testovan na o¢ni
vady (progresivni retinalni atrofie — PRA, anomalie oka kolii — CEA), také na vady pohybového
aparatu (dysplazie kycCelniho kloubu — DKK, dysplazie loketniho kloubu — DLK,
osteochondroza ramenniho kloubu — OCD) a onemocnéni obranyschopnosti (syndrom
uvéznénych neutrofili — TNS). U téchto onemocnéni se vytazuji jak jedinci, ktefi jim trpi, tak
i ti, ktefi by ho mohli pfedavat do dalich generaci (Border Collie Club Czech Republic 2020).

Toto vSak nejsou jedind genetickd onemocnéni, kterymi mize plemeno trpét. Proto je
dialezité zminit i onemocnéni, kterd se v chovech netestuji. Pii t€chto onemocnénich jsou
vytazeni pouze jedinci, ktefi jim viditelné trpi, nikoli pfenase¢i. U nemoci, jakou je epilepsie,
kterd neni zfetelna na prvni pohled, pak zalezi pouze na Cestnosti chovatele, zda nemocného
jedince nahlasi, ¢i ho pouzije do chovu.

Proto je nutné se touto problematikou zabyvat, aby kazdy chovatel ¢i majitel védeél o riziku,
kterymi jsou dédi¢na onemocnéni, a pispival tak kozdraveni a zlepSeni urovné chovu. Nutno
zminit, Ze populace border kolii je v Ceské republice natolik velka, Ze ji vyfazeni nevhodnych
jedinct z chovu neuskodi, na rozdil od jinych mélo pocetnych plemen, kde by vyfazeni vSech
nevhodnych jedincii znamenalo zanik plemene.



2 Cil prace

Cilem prace bylo na zaklad¢ dostupnych publikaci zpracovat literarni reser$i zaméfenou
na geneticky podminéna onemocnéni u plemene border kolie. Prace je rozdélena na
charakteristiku plemene, vysvétleni zékladnich principti dédi¢nosti a popis vybranych
genetickych onemocnéni. Ta jsou rozdélena dle dédi¢nosti a dale také na onemocnéni, ktera se
vV chovech povinné testuji a ktera ne. Prace je urCena pro chovatele border kolii, aby tato
onemocnéni znali a védéli, jak jejich vyskyt v chovech omezit.



3 Literarni reSerse
3.1 Plemeno border kolie

3.1.1 Historie

Border kolie (BOC) je ovc¢acké plemeno, které pochédzi z Velké Britanie, konkrétné
Z oblasti mezi Anglii a Skotskem nazyvané Border country (Tu¢imova [2019]). Prvni ov¢acti
psi se objevili jiz u Keltt v 5. stoleti pf. n. 1. Ti poprvé pouzili termin ,,kolie*, coZ v jejich jazyce
znamena ,,uzite¢ny“. Slovo ,,border” pak bylo odvozeno od oblasti, ze které tito psi pochazi.
Ovcackeé psy, ktefi vynikali intenzivnim upfenym pohledem, velice zndmym u dne$nich BOC,
do Britanie udajné dovezli Rimané. Do 19. stoleti farmafi a ov&aci vlastnici border kolie neméli
moznosti cestovat, proto nebyla Sance zdokonalovat plemeno cilenym kiizenim. Az v 70. letech
19. stoleti zacaly v Anglii, Irsku, Skotsku a Walesu soutéze ovcackych psu. S rozvojem Zeleznic
se mohli setkavat majitelé ov¢ackych psi z celé Anglie a Irska, coz umoznilo lepsi vybér
rodi¢ovskych part (Price 2014).

Jednim z ptimych pfedki dnesnich border kolii je pes Old Hemp (zobrazen na obr €. 1),
ktery velice vynikal ve schopnosti paseni a byl velice oblibenym krycim psem. Matka tohoto
psa byla ¢ernobila, vynikala v paseni a méla az hypnotizujici pohled. Otcem byl trikolorni pes
s velice milou povahou, ale bez vlohy k paseni (Tu¢imova [2019]).

V roce 1906 byla zaloZzena spole¢nost ISDS (International sheep dog society), kterd ma
sidlo v Bedfordu v Anglii. Tato spolec¢nost se snazi fidit chov a zalozila plemennou knihu, jejiz
nckteré zadznamy jsou jiz z 90. let 19. stoleti (Price 2014).

Old Hemp, 1893-1901
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3.1.2 Border kolie v Ceské republice

V Ceské republice nemaji BOC dlouhou historii. Prvni border kolie byla do plemenné
knihy CMKU zapsana v roce 1993. Prvni vrh zapsany do plemenné knihy se narodil 22. 4. 1994
a v roce 2001 ptesahl pocet zapsanych jedincti sto (Loucka 2014). V soucasné dobé je
v plemenné knize CMKU registrovano pies tfinact tisic jedinci. Ze za¢atku byla BOC
registrovana v KCHMPP (Klub chovateltt malopo¢etnych plemen). Tento klub mél vSak pro
vSechna zastieSena plemena stejné podminky a chovni jedinci nebyli podminéni zdravotnim
vySetfenim. Jedinou podminkou byly vysledky na vystavach, a to konkrétné u psa minimalné
tiikrat znamku ,,vyborné*, u feny pouze dvakrat (Loucka 2014). Dnes jiz musi mit vySetfeni na
dysplazii kycelnich kloubti s vysledkem maximalné 2/2 vc¢etné, a jeden z rodiCovského paru
musi mit vySetieni DNA CEA, TNS s vysledkem ,,normal”“ (“Border kolie: Podminky
chovnosti” ©2018).

Pro zlepSeni tirovné chovu byl v roce 1999 zalozen BCCCZ (Border Coliie Club Czech
Republic). V tomto klubu musi vsichni chovni jedinci projit bonitaci a zdravotnimi testy na
vybrané choroby, naopak absolvovani vystav v tomto klubu neni nutné. Dle platnych podminek
chovnosti, které urcuje klub BCCCZ, musi dany jedinec uspé$né absolvovat bonitaci
s vysledkem ,,chovny“. Tito jedinci musi mit platny prikaz ptivodu, rentgenové vySetfeni
kycelnich a loketnich kloubti na dysplazii (DKK, DLK) pofizené ve véku minimalné 12 mésict.
Vylucujici je vysledek vyssi a rovny stupni 3. Také je potifeba mit rentgenové vySetieni
ramennich kloubi na osteochondritis dissecans (OCD) potizené ve véku minimalné 12 mésica.
Rentgenové vySetieni DLK a OCD je v chovu povinné az od 29. 9. 2013, do té doby bylo
vySetfeni pouze doporucené (Border Collie Club Czech Republic 2013). Dale musi jedinec
podstoupit kontrolu o¢niho pozadi na PRA a CEA, ktera musi vyjit negativni. Pfi zjisténi
dalsich geneticky ptenosnych chorob jako je epilepsie, glaukom nebo katarakta neni jedinec
uznan jako ,,chovny*. Pfi kryti musi mit alespon jeden z rodicovského paru vysledek DNA CEA
a TNS ,,normal“ (Border Collie Club Czech Republic 2020).

V Ceské republice mohou byt border kolie zapsany i v plemenné knize International Sheep
Dog Society (PK ISDS), ktera je vedena klubem pracovnich ov¢ackych psi (KPOP). V ISDS
je podminkou pro kryti oftalmologické vysetfeni na choroby CEA a PRA. V této plemenné
knize je zaregistrovano pies 360 psti narozenych v Ceské republice (Loucka 2014).
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3.1.3 Charakteristika plemene

Podle platného standardu FCI (Federation cynologique internationale) ze dne 24. 06. 1987
je border kolie pes dobrych proporci a ladnych rysii ukazujicich kvalitu, pavab a dokonalou
vyvazenost, které ve spojeni s vyrovnanou télesnou stavbou demonstruji jeho vykonost.
Povahou je vytrvaly, pozorny a vyborn¢ ovladatelny. Diky témto vlastnostem je z n&j dobie
pracujici ov&acky pes. Pes nesmi byt nervozni ani agresivni. Radi se do prvni FCI
skupiny — Ov¢aci a honacti psi (kromé psu Svycarskych salasnickych), sekce 1 — ovcaci
s pracovni zkouskou. Pes by mél mit kohoutkovou vysku 53 cm (21 palcit), fena o néco méné.
Délku srsti mohou mit stfedné dlouhou, nebo kratkou. U tohoto plemene je dovoleno velké
mnozstvi barev a barvenych kombinaci, pii¢emz nikdy nesmi prevladat bila. Barva o¢i je hnéda,
pouze u zbarveni merle mohou byt jedno ¢i ob& o¢i modré. Usi mohou byt vzty¢ené nebo polo
vztyCené. Ocas nesmi byt nikdy nesen nad hibetem (FCI 1987).

©M.Davidson, illustr. NKU Picture Library

Obr. ¢. 2: Zobrazeni zastupce border kolie ve standartu dle FCI (FCI 1987)

3.1.4 Vyuziti border kolii

Border kolie je v dnesni dobé velice oblibené plemeno. VyuZzivé se pfedevsim pro jeho
ucenlivost a pracovitost. Dfive bylo toto plemeno hojné vyuzivano pro paseni dobytka, coz se
v dnesni dobé uz tolik nevida, zvlasté proto, Ze psi stale ptibyva a ovci naopak ubyva. Pro
udrzeni této tradice se z paseni stava sportovni disciplina, nebot’ vétSina dneSnich border kolii
pusobi praveé v kynologickych sportech. Diky jejich inteligenci, mrs$tnosti a rychlosti v mnoha
disciplinach nemaji konkurenci ze strany jinych plemen (Price 2014).

V Ceské republice se border kolie objevuji v mnoha kynologickych sportech (agility, flyball,
dogfrisbee, dogdancing, coursing), ale i v jinych kynologickych aktivitdich (vystavy,
canisterapie, asistencni a vodici psi) (Loucka 2014).
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3.2 Zakladni principy dédi¢nosti

Karyotyp psa obsahuje 39 part chromozomu, z toho je 38 part autozomd, chromozomu
somatickych, a 1 par gonozomu neboli chromozomu pohlavnich. Tento poznatek je znam od
roku 1999. Az v roce 2003 se podafilo sestavit kompletni chromozomovou mapu (Sutter &
Ostrander 2004). Pohlavi zvifete uréuji gonozomy X a Y. Pes domaci je typ Drosophila, proto
se u psa vyskytuje jeden chromozom X a druhy Y, zatimco fena ma dva chromozomy X
(Tachibana 2016).

Chromozomy obsahuji deoxyribonukleovou kyselinu (DNA), kterd nese zakladni
genetickou informaci. Jednotlivé znaky mize fidit jeden, nebo n¢kolik malo gent. Jsou ale
| znaky, které jsou fizeny vice geny, nazyvané polygeny. Tyto geny jsou zaroven ovliviiovany
1 vné&jsim prostredim.

Vztahy mezi geny mohou byt dominantni, recesivni a kodominantni. Pfi nadfazenosti
jedné alely nad druhou je nadfazena alela dominantni (A). Druha alela je nazyvana recesivni ().
Existuje ale i vztah pii kterém se projevi obé alely. V tom pfipadé se jedna o kodominanci
(Dostél 2007).

3.2.1 Monogenni dédi¢nost

Monogenni dédi¢nosti znamena, ze dany znak je determinovan pouze jednim genem.
Tato dédi¢nost se 0znacuje téz jako mendelisticka.

Jednim z typu dédi¢nosti je autozomalné dominantni dédi¢nost. Ta se tyka pouze znak,
jejichZ geny jsou umistény na autozomech, tedy nepohlavnich chromozomech. V tomto piipadé
sta¢i jedna dominantni alela v paru na nepohlavnich chromozomech k projevu dominantniho
fenotypu. Sledovany znak se tedy objevi u dominantniho homozygota (AA) a heterozygota
(Aa). Dominance muze byt Uiplna a neuplna. Pfi Gplné dominanci jsou dominantni homozygot
(AA) a heterozygot (Aa) fenotypové shodni. Onemocnéni, ktera se pienaseji autozomalné
dominantng, jsou pomé&rné vzacna. Jejich pfenosu do dalsich generaci se da zabranit vyfazenim
postiZenych jedinci.

Dalsi je autozomalné recesivni dédicnost. Stejné€ jako u pfedchoziho zplsobu dédi¢nosti
se geny nachéazeji na autozomech. V tomto piipadé jsou nemocni jedinci pouze recesivni
homozygoti (aa), tedy ti, ktefi maji obé¢ alely recesivni. Heterozygoti (Aa) jsou oznacovani jako
pfenaseci, maji pouze jednu recesivni alelu. Nemoci netrpi, ale mohou ji pfedavat do dalSich
generaci. Omezit vyskyt nemocnych jedincti se da vyfazenim recesivnich homozygotd a
zabranénim pafeni dvou heterozygoti (Gayon 2016). U onemocnéni pienaseném timto
zpusobem se zdravotni stav da oznadit nasledovné: dominantni homozygot (+/+), heterozygot
(+/-), recesivni homozygot (-/-) (Dostal 2007).

Dalsi zpisob monogenni dédi¢nosti je u znakd, které se vyskytuji na pohlavnich
chromozomech X a 'Y, tedy gonozomech. Muze se jednat bud’ o X vazanou recesivni dédi¢nost,
X vazanou dominantni dédi¢nost (Zablotskaya et al. 2018), nebo Y vazanou dédi¢nost
(holandrickou) (Reed et al. 1951).
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3.2.2 Polygenni dédi¢nost

Na rozdil od monogenni dédi¢nosti, kde je dany znak ovlivnén jednim genem velkého
ucinku, je polygenni dédicnost podminéna vice geny malého U¢inku. V tom piipadé je
fenotypovy projev ovlivnén nejen genotypem, ale i vné&jSim prostfedim, které zvysuje nebo
snizuje hodnotu znaku urcenou genotypem. Tyto znaky o0znacujeme jako kvantitativni. Tento
typ dédicnosti nepodléha Mendelistickym zakontim (Viana 2000).

3.2.3 Heritabilita

Heritabilita neboli dédivost udava jaka ¢ast celkové fenotypové proménlivosti je ovlivnéna
genotypem. Koeficient heritability se zna¢i h?> a miize nabyvat hodnot od 0 do 1, pficemz
U heritability s hodnotou 0 ovliviiuje proménlivost pouze vnéjsi prostredi. V tom piipadé¢ se
jedna o vlastnosti, které nejsou dédicné. Naopak u heritability rovné 1 fenotyp ovliviiuje pouze
genotyp. Nekteré znaky jsou ovliviiovany polygenné, tedy vétsim poctem gent mensiho uc¢inku
a také vn¢j$im prostiedim. U téchto znak je heritabilita mezi 0 a 1 (Dostal 2007).

3.2.4 Genetickda onemocnéni u psi

Psi plemena méla v historii dva velké mezniky. Prvnim z nich je domestikace, ktera
probéhla pred 15 000 lety. Druhym je vyvoj modernich plemen probihajici poslednich nékolik
set let. Tento silny umély vybér mél za nasledek omezeni genetické variability a rozvoj mnoha
dédicnych onemocnéni, ktera jsou casto disledkem inbreedingu, tedy pafeni navzajem
ptibuznych jedinct (Vonholdt et al. 2010).
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3.3 Mendelisticky dédi¢na onemocnéni, ktera se testuji v chovech

3.3.1 Anomalie oka kolii (CEA)

CEA (Collie Eye Anomaly) je komplexni vyvojova vada zadni ¢asti oka, ktera se velice
Casto vyskytuje nejen u kolii, ale i u jinych plemen. Toto onemocnéni poprvé popsal Magrane
(1953). Pozdgji kolem roku 1970 bylo onemocnéni velice rozsitené u dlouhosrstych kolii
v USA. Take v Anglii a Australii byl velky pocet postizenych Seltii (Dostal 2007). Chorobu
nelze vylécit, pouze eliminovat v chovech genetickym testovanim rodict. CEA patii mezi o¢ni
onemocnéni projevujici se jiz v raném véku. Toto onemocnéni je u pst velice rozsifené,
konkrétn¢ ve Spojenych statech americkych a Velké Britanii s vyskytem 70-97 %
u kratkosrstych a dlouhosrstych kolii, a 2-3 % u border kolii (Lowe et al. 2003).

3.3.1.1 Ptiznaky

U tohoto onemocnéni existuje velka variabilita projevli a zavaznosti. Pfiznaky se mohou
lisit v ramci jednoho plemene, dokonce i v ramci vrhu. Diagnostika se provadi pomoci
oftalmologického vysetieni. Toto vySetieni vSak ur¢i pouze postizené jedince, nikoli pienasece.
Pienaseci se daji uréit pomoci DNA testu, pii kterém se vyuziva metoda PCR (polymerazova
feté¢zova reakce). Onemocnéni muze byt diagnostikované v 5-10 tydnech véku psa zkouskou
o¢ni sitnice (Chang et al. 2010). Dv¢ hlavni klinick& poskozeni jsou choriodalni hypoplazie,
ktera zapfic¢ini nedostate¢né vyvinuti cévnatky a kolomb neboli rozstép duhovky. Tyto jevy
jsou ve vétsiné piipadd oboustranné, a dochazi k nim v oblasti o¢niho nervu (Fredholm et al.
2016).

Sekundarni poskozeni mize byt odd¢€leni sitnice nebo nitroo¢ni krvaceni. V postizenych
¢astech byva mén¢ pigmentu, méné krevnich cév, a naopak vice sitnicovych cév a zahybi na
sitnici. Mirné az stfedné postizeni jedinci se mohou jevit jako zdravi po cely zivot. V tézkych
piipadech mize dojit az ke slepoté (Lowe et al. 2003).

3.3.1.2 Dédi¢nost

Dftive nebylo zcela jasné, jak se dand choroba pienasi. Jednou z teorii pfenosu byla
polygenni dédi¢nost (Wyman & Donovan 1969), nebo spojeni s merle genem, ktery je neuplné
dominantni (Roberts et al. 1966). Teprve az studie Yakely (1972) potvrdila autozomalné
recesivni dédi¢nost, postizeni jedinci jsou recesivni homozygoti (aa), heterozygoti (Aa) jsou
ptenaseci, a dominantni homozygoti (AA) jsou zdravi.

Za pri¢innou mutaci u plemen border kolie, australsky ovcak a Seltie byla povazovana
delece 7,8kb v genu NHEJ1 (Parker et al. 2007). Mutace se nachazi v oblasti 3,9cM na CFA37
(Lowe et al. 2003).

Navazujici studie Fredholm et al. (2016), ktera pracovala pievazné s dlouhosrstymi
koliemi a Seltiemi prokazala, ze delece v NHEJ1 u dlouhosrstych kolii nezptisobuje choriodalni
hypoplazii, kterou naopak tato mutace zplisobuje u Seltii. Proto se autofi domnivaji, Ze delece
v NHEJ1 neni hlavni mutaci zptisobujici vadu, ale spiSe marker spojeny s lokusem zpiisobujici
poskozeni u nékterych plemen.
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Grosas et al. (2018) potvrdili souvislost delece 7,8kB v genu NHEJ1 s pfiznaky CEA
na zaklad¢ studie, v niz bylo pouzito 103 border kolii ve véku od 5 do 9 tydnti.
Nebyly zjistény zadné vyznamné rozdily ve vyskytu onemocnéni mezi psy a fenami. Nebyl
prokazan ani vztah s barvou osrsténi (Spiess & Hassig 2009).

3.3.1.3 Vyskyt ve svéte

CEA byla popsana u 11 plemen psl, a to u border kolie, australského ovcéka,
miniaturniho australského ovcaka, boykin Spané¢la, dlouhosrsté kolie, kratkosrsté kolie,
lancashirského pataie, dlouhosrstého vipeta, kanadského retrivra, Seltie a u silken windhounda
(Mizukami et al. 2012a).

Frekvence vyskytu mutantni alely v Japonsku dle Mizukami et al. (2016) je 0,143, pii
¢emz 24,6 % bylo heterozygotii a 2 % homozygott. Do vyzkumu bylo pouZito 500 border kolii
ve véku od 2 mésict do 14 let.

V Norsku dle Grosas et al. (2018) je Cetnost postizené alely 6,3 %. K této studii bylo
pouzito 103 border kolii ve vé€ku 5-8 tydnt.
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3.3.2 Progresivni retinélni atrofie (PRA)

PRA je zkratka ndzvu pro skupinu onemocnéni zraku s podobnymi klinickymi piiznaky,
u kterych dochazi k postupné ztraté zraku (Petersen-Jones 2005). Progresivni retinalni atrofie
byla popsana u vice nez 100 plemen pst, mezi nimiz je i plemeno border kolie. Ve francouzské
studii Vilboux et al. (2008) byla prokazéana frekvence vyskytu PRA u border kolii 8 %. Nemocni
psi maji podobny fenotyp jako lidé s onemocnénim Retinis Pigmentosa, které se projevuje no¢ni
slepotou a zmenSenim zorného pole.

3.3.2.1 Diagnostika

Onemocnéni se da diagnostikovat vice zpisoby. Je v8ak dulezité védét, kdy se u daného
plemene onemocnéni objevuje. Je-li oko vySetfeno pfili§ brzy, mize se jedinec zdat zdravy
(Dostal 2007). Jednim ze zptisobt diagnostiky je oftalmoskopické vysetieni, které se provadi
oftalmoskopem. Pfi tomto vySetieni se posuzuje stupent degenerace sitnice. Timto zpiisobem
lze vySetfit psy po ukonceni 4. mésice veéku. VySetieni je provadeéno pii plném védomi psa.

ERG (elektroretinografie) je metoda k vySetieni sitnicové dystrofie. Metoda spociva
Vv zablesku svétla a ndsledné elektrické odezveé na povrchu rohovky, kterd se zaznamenava.

Geneticka analyza je spolehliva metoda, jak zamezit pfedavani postizené alely do dalSich
generaci (Petersen-Jones 2005). Jednou z metod genetické analyzy je ovéfeni vSech chovnych
jedinct pomoci molekularni genetiky. Tim se zjisti, jak nemocni a zdravi jedinci, tak i jedinci,
ktefi zmutovanou alelu pouze ptenasi. Druhou metodou je utvoteni genealogického schématu,
kdy ale musi byt nahlaSeni vSichni postizeni psi (Dostal 2007).

3.3.2.2 Ptiznaky

U vSech forem PRA jsou postizeny ob€ o€i naraz. Hlavnim projevem je dystrofie ocni
sitnice. PoSkozené jsou hlavné fotoreceptory, tedy tyCinky a ¢ipky. Ty€inky ovliviiuji hlavné
no¢ni vidéni, a ¢ipky barevné a denni vidéni. Jednim z klinickych pfiznaki je ztrata no¢niho
vidéni a postupna ztrata vidéni za dne, k ¢emuz dochazi prevazné ve 3 az 4 letech (Parry 1954).
Klinické ptiznaky se daji rozdélit dle ranosti stadia.

V ¢asném stadiu byva nejéastéjsim ptiznakem zhorSeni zraku za Sera a ve tm¢, divodem
je postizeni tyCinek. U nékterych piipadl je pocateCnim ptiznakem porucha vidéni za denniho
svétla, v téchto pripadech jsou postiZzené Cipky. Toto stadium ptichéazi v prvnich nékolika letech
Zivota. V tomto stadiu je pii oftalmoskopickém vySetieni zjevna Sedd barva v okrajovych
¢astech tapetalniho fundu.

Po zhorSeni zraku nastavd pokrocilé¢ stddium, které se vyznacuje postupnou ztratou
periferniho zorného pole. MiiZe nastat i depigmentace a mramorovani. U pokrocilého stadia je
zbarveni tapetalniho fundu vyrazné&;jsi.

V pozdnim stadiu mlzZe byt pozorovatelny bezbarvy pruh na dorzélni ¢asti a na obou
stranach optického disku. O¢ni disk bledne a mizi ohraniceni. Dochézi k zakaleni cocky a konci
ztratou zraku (Gelatt et al. 2013).

17



3.3.2.3 Formy PRA

U téchto onemocnéni se vyskytuji 2 hlavni formy a 10 riznych podtypti. Kazda z forem
se vyskytuje u malé skupiny plemen. Vyjimkou je PRA-prcd, ktera postihuje vice nez 20
plemen (Vilboux et al. 2008). Formy tohoto onemocnéni se nazyvaji generalizovana a centralni.
Klinické projevy a zékladni geny se u kazdé formy mohou lisit (Miyadera et al. 2012).

Generalizovana forma (GPRA) se vyznaCuje postupnou degeneraci bunék
fotoreceptorti, zejména v perifernich ¢astech oka, zpiisobujici no¢ni slepotu a vedouci az ke
ztraté zraku. VétSina typi se pienasi autozomalné recesivné (Dekomien et al. 2010). U plemene
maly knira¢, irsky setr a u kolii se tato forma vyskytuje jiz v brzkém véku. Naopak u plemen
labradorsky retrivr, miniaturni pudl a kokrSpanél nastupuje mnohem pozdé€ji. Plemeno
holandsky ovéacky pudl, u kterého se tato forma také vyskytuje, se objevuje az ve véku 2-5 let.
Od zéstupct tohoto plemene byl ziskan krevni vzorek a oko pétiletého postizeného psa s tiplnou
ztratou no¢niho vidéni, které byly pouzity pro vyzkum (Lippmann et al. 2007). Tuto formu
PRA zpuisobuje mutace v genu CCDC66 na CFA20 (Dekomien et al. 2010).

Centrélni forma (CPRA) je vzacna forma PRA, ktera je také znama pod terminem
dystrofie pigmentového epitelu sitnice (RPED). Vyskytuje se pouze u plemen retrivri. Pfi této
formé je postizena sttedova €ast oka. Je to progresivni degenerace sitnice, vyskytujici se u fady
plemen psi. Porucha zacina ve stfedu sitnice kolem slepé skvrny, ¢imz je omezeno centralni
vidéni (Miyadera et al. 2012). Vytvaii se vice pigmentu, ktery se uklada, coz zptisobuje vznik
tzv. hnédé skvrny. Tuto formu lze v€as diagnostikovat pomoci ERG. Klinické piiznaky
nastupuji ve véku 18 meésict. Tato forma PRA je podminéna polygenni dédi¢nosti (Watson
1994).

Je znamo 10 raznych typu (rcd, erd, rd, pd, prcd, x-linked, ad, bas, gr, pap).

PRA-prcd je pozdni forma onemocnéni PRA. Tato forma je zpiisobena mutaci genu
PRCD (progressive rod-cone degeneration). Jedna se 0 autozomalné recesivni degeneraci ¢ipkt
a tycinek psl. Je zplsobena zkracenim na CFA9. ERG identifikuje postizeni dfive nez
oftalmoskopické vysetfeni (Zangerl et al. 2006). Tato forma byla identifikovana u 14 riznych
plemen, naptiklad u labradorského retrivra, portugalského vodniho psa, amerického a
anglického kokr$pané€la (Goldstein et al. 2010).

X-linked PRA je onemocnéni vazané na X chromozom. Existuji dvé formy. XLPRA1 je
zpusobeno deleci 5 nukleotidi. Vyskytuje se hlavné u plemen samojed a sibifsky husky
(Aguirre 2001). Dalsi forma je XLPRAZ2, kterd vznika odstranénim 2 nukleotidii a vytvaii
podstatné zmény, zejména u kiizenct. Z 36 psu plemene border kolie trpicich PRA, testovanych
na XLPRAL. Ani u jednoho nebyla zjiSténa tato mutace. Stejny vysledek byl zjiStén také u 34
border kolii s onemocnénim PRA, které testovali na mutaci XLPRA2. Proto se ptedpoklada, ze
u border kolii trpici PRA se jedna o novou X vazbu (Vilboux et al. 2008).
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3.3.3 Syndrom uvéznénych neutrofilii (TNS)

TNS (Trapped Neutrophil Syndrome) je autozomaln¢ recesivni choroba vyskytujici se
u plemene border kolie (Gans 2015). Postizeni jedinci tedy museli ziskat recesivni alelu od
obou rodi¢lt. Toto onemocnéni je zpisobeno deleci Ctyt part bazi GTTT v exonu 19, genu
VPS13B na 13. chromozomu (zobrazeno na obr. ¢. 3), ¢imz se v této oblasti utvoii stop kodon
(Sherman & Wilton 2011). Tento gen kdduje protein, ktery se podili na transportu uvniti bunky.
Jeho poruseni tedy zplisobi, ze bilé krvinky, konkrétné neutrofily, se neuvoliiuji z kostni dfené,
ve které se tyto krvinky vytvari (Mizukami et al. 2012b). Syndrom uvéznénych neutrofild se
vyuziva jako model pro Cohentiv syndrom, ktery se vyskytuje u lidi (Sherman & Wilton 2011).

DNA Norm 2881 tataactggcttgtttatcagcctcagaaacgaaccagtagacat 2925
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DNA Norm 2926 atgcagcagcagcctgtcatagctgttcocctcttgttacaccaatt 2970

aa Norm M Q Q Q PV I AV P L V TP I

DNA Mut 2926 atgcagcagcagcctgtcatagctgttcctcecttgttacaccaatt 2970

aa Mut cC 8 8 8 L 8 =*

Figure 1 Partial DNA sequence, sequence electropherogram and amino acid sequence for VPS138 region containing TNS mutation for
normal (Morm) and mutant (Mut) genomic sequence (above) with translation (below). Undeilined aa represent expected aa after the
frameshifi due to deletion, stop codon represenied by *. Number on DNA sequence represents expected location on dDNA of isoform vardant 1

Obr. &. 3: Casteéna delece DNA v oblasti VPS13B (Sherman & Wilton 2011)
3.3.3.1 Historie

Toto onemocnéni prvné popsal Allan et al. (1996). V ¢lanku byla popsana dvé §ténata
vyrazné mensi nez sourozenci ze stejného vrhu. Byla u nich zjisténa neutropenie, coz je snizeni
poctu neutrofilt. Nebyla vsak znama pficina. Pouze se domnivali, Ze ji zptsobila §patna tvorba
kostni dfené, nebo zhorSeny transport neutrofilt z kostni dieng. Podle informaci od chovatele
se domnivali, Ze onemocnéni je dédicné.

Primarné byly uréeny 3 kandidatni geny na zakladé¢ podobnosti s lidskou vrozenou
neutropenii. Témito tfemi geny jsou: AP3D1 a ELAS3 lezici na CFA20 a AP3B1 na CFAS.
Analyza vicebodového spojeni tyto geny vyloucila (Shearman & Wilton 2007).

Az na zaklad¢ podobnosti s Cohenovym syndromem byl objeven gen VPS13B, jehoz
mutace zpusobuje TNS. Dle Sherman & Wilton (2011) je syndrom uvéznénych neutrofilti
vysledkem jedné mutace, kterou mél hojné vyuzivany chovny pes, genotypové pienaseé. Ve
své teorii dale uvadi, Ze se spafili neéktefi z jeho potomki, ¢imzZ vznikl nemocny jedinec, ktery
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byl genotypoveé recesivni homozygot. Toto onemocnéni se vyskytuje u obou linii vystavnich
i pracovnich pst, které byly rozdéleny pied 50 lety. Proto k mutaci muselo dojit jesté pred
rozdelenim.

Prvni molekularni diagnostiku popisuje Mizukami (2012b). K testovani byl pouzit krevni
vzorek postizeného psa, vzorek klinicky zdravého psa, ktery byl otec postizeného a pro kontrolu
krevni vzorky 4 zdravych bigli. Poté byl pomoci PCR (polymerazova fetézova reakce)
zmnozen usek DNA, a vysledek byl podroben elektroforéze ve 3% agarovém gelu. Tato
diagnostika potvrdila, Ze postizeny pes byl homozygot (aa) a oba jeho rodice byli heterozygoti
(Aa), tedy prenaseci.

3.3.3.2 Ptiznaky

Klinické ptiznaky se vétSinou objevuji do veéku 16 tydnii (Gans 2015). Hlavnim ptiznakem
u tohoto syndromu je vyrazné snizeni poctu neutrofilti, tedy neutropenie. Postizeni jedinci se
vyznacuji zizenou podlouhlou lebkou, §tihlymi koncetinami, a Casto byvaji mensi nez jejich
vrstevnici (Sherman & Wilton 2011). Nemocni psi také trpi chronickymi infekcemi a maji
oslabenou imunitu. Ve vétsiné piipadu zpisobi opakujici se infekce tthyn zvifete (Gans 2015).
Nekteré ptiznaky jsou stejné jako u Cohenova syndromu u lidi (§tihlé koncetiny, vyvojové
zpozdéni, neutropenie). U lidi se vSak objevuji i pfiznaky, které se u pst té€zko posuzuji,
zejména kvuli brzkému tthynu. Témito pfiznaky jsou mentalni retardace a obezita (Sherman &
Wilton 2011).

3.3.3.3 Vyskyt ve svéte

Sherman & Wilton (2011) zafadili do svého vyzkumu 5000 BOC z Evropy, Velké
Britanie, Australie, Nového Zélandu a Japonska. Z toho 1100 psi bylo pienaseci a 30 bylo
nemocnych. Proto byl poéet upraven odstranénim jedinct, jejichz rodi¢e vysli v testovani jako
prenaseci. Pouzito tedy bylo pouze 2100 pst. Vysledkem tohoto vyzkumu byla frekvence
zmutovanych alel 0,04-0,08.

Mizukami et al. (2013a) v Japonsku navézali na vySe zmifované prvni testovani.
Pouzito bylo 441 BOC ve véku 3 mésicl az 14 let. Vysledkem bylo 11,1 % recesivnich
homozygott.

Wouda et al. (2011) uvadi, ze vyskyt zmutované alely v Australii je 10 %.

20



3.4 Mendelisticky dédi¢na onemocnéni, ktera se v chovech béZné netestuji
3.4.1 Epilepsie

Epilepsie je nejcastéj$i neurologické onemocnéni u psii. Nazev epilepsie zahrnuje
skupinu chronickych neurologickych piiznaka s opakujicimi se nevyprovokovanymi zachvaty.
Epilepsie u pstt miize byt bud’ idiopatickd, kterd je dédi¢ného piivodu, nebo symptoticka
mozkové tkané, nebo mozkové nadory. Vyskyt u Cistokrevnych psii se pohybuje v rozmezi od
0,5 - 20 %, pticemz zéleZi na plemeni (Seppdild et al. 2012). V celkové populaci pst je vyskyt
5 % (Mufiana et al. 2012). Data zjiSt'ovana pomoci dotazniku ukdzala, Ze vék, kdy se objevuji
prvni piiznaky, je velice proménlivy od 3 mésicti do 9 let véku. PfestoZze mnoho psti reaguje na
1€ky, téméf u kazdého patého psa je bohuzel vyuzita eutanazie (Seppélé et al. 2012).

3.4.1.1 Dédi¢nost

U rlGznych plemen zpusobuji epilepsii jiné geny. U italského vodniho psa epilepsii
zapricinuje mutace genu LGI2 na CFA3 (Ekenstedt et al. 2012). Plemena, jako jsou jezevcik,
pudl, pointer, bigl a baset trpi na epilepsii zpiisobenou mutaci genu NHLRC1 na CFA35 (Lohi
2005). Delece v genu DIRAS1 na CFA20 zpusobuje epilepsii u plemene rhodésky ridgeback
(Wielaender et al. 2017). Seppild et al. (2012) shromazdili 159 pst trpicich epilepsii a pro
porovnani 148 pst bez ptiznaki epilepsie, a diky tomu prokazali lokus spojeny s epilepsii na
CFA37. Na tomto chromozomu byly provéteny dva geny, a to ADAM23 a KLF7. ADAM23
se podili na dendritickém vétveni, a KLF7 je nutné pro neuronalni pfeménu. Vysledky studii
by se daly pouzit k vyzkumu genu pro lidskou idiopatickou epilepsii, kterd postihuje 1-3 %
lidské populace. Vyskyt obou zmutovanych genit ADAM23 a KLF7 zapfi¢ini sedmindsobné
riziko, Ze dany jedinec bude trpét epilepsii. Mufiana et al. (2012) zjistili, Ze gen ABCBI1
V heterozygotnim stavu je spojen s epileptickymi zachvaty. Zaroven ovliviiuje rezistenci
k fenobarbitaliim a hladinu p-glykoproteinu, ktera ma vliv na transport antiepileptickych 1éka.
Ptiblizné 30 % psu s epilepsii ma i rezistenci vuci antiepileptickym 1éktiim (Hasegawa 2016).
Konkrétné u plemene BOC byla rezistence patrna u 71 % pst (Hiilsmeyer et al. 2010).

3.4.1.2 Typy zachvatl

Zachvaty mohou byt primarné generalizované, fokalni nebo primarné fokalni
sekundarné generalizované. VétSina typl epilepsie je ovlivnéna polygenné, tedy vice geny
malého tc¢inku a vnéjSim prostfedim. Dle Seppéld et al. (2012) psi trpici epilepsii primérné
prodélaji 10 zachvatl za rok. Z toho néktefi psi méli méné nez jeden zachvat za rok, a jini az
10 zéchvati za den. VétSina zachvatl trva 2—4 minuty. Celkove se délka zachvatl pohybovala
v rozmezi od 0,5 do 60 minut. U primdrn€ generalizovanych zachvatl pfichdzi nahlé ztuhnuti
téla a ktece, zvife upadd do bezv€domi. Mezi klinické pfiznaky predchazejici kiecim patii
hlavné neklid. Pokud se tyto pfiznaky projevuji pouze v ¢asti téla, jedna se o fokalni zachvat.
Naopak u sekundarni generalizace je bézné ztuhnuti koncetin, tfes, kieCe a pomoceni se.
Klinické projevy jsou klasifikované jako stiedné zavazné nebo té€zce zavazné (Hiilsmeyer et al.
2010).

21



3.4.1.3 Diagnostika

Pro uspésnou operaci je nutné prechirurgické hodnoceni k detekci epileptogenni zony, coz
je minimalni mnozstvi kiiry mozkové k vytvoteni zachvatu. Tyto zony Ize detekovat pomoci
elektroencefalografie, magnetoencefalografie, nebo pomoci magnetické resonance. Tato
diagnostika je nezbytna pro vybér vhodného chirurgického zakroku. Epileptogenni zéna se
sklada z péti zon — symptomatogenni, drazdiva, zachvatova, strukturdlni abnormalni a funkéni
deficitni zona. Symptomatogenni zona je oblast mozkové kiry, ktera pfi aktivaci vyvolava
pocateéni piiznaky. Zachvatova oblast kury zahajuje klinické zachvaty. Strukturalni
abnormalni zona neboli epileptogenni 1éze souvisi s epilepsii. Je leh¢i urcit epileptogenni zonu,
pokud téchto pét zon lezi ve stejném misté (Hasegawa 2016).

3.4.1.4 Epilepsie v Ceské republice

Na vyzkumu dédi¢né epilepsie se vyznamné podilel FrantiSek Hordk z Kldnovic, ktery
K témto udelim pro fyziologicky ustav CSAV (Ceskoslovenska akademie véd) vyslechtil
,Horakova laboratorniho psa“, dnes znamého jako Cesky strakaty pes (Dostal 2007).

V Ceské republice existuje databaze epilepsie u plemene BOC klub BCCCZ, kterou
aktudln¢ spravuje Bc. Veronika Tvrda. Cela databaze je dostupnd na strankéch
http://epilepsybc.weebly.com/, naposledy aktualizované byly 20. 7. 2019. Databaze je
rozdé€lena do ti skupin — psi, ktefi jsou jiz po smrti, Zijici psi s idiopatickou epilepsii, a reaktivni
a jiné piipady epilepsie. Pii reaktivni epilepsii mizou byt zachvaty vyvolané onemocnénim
jater nebo otravou. Aktudlné je v databazi 57 jedincii, z toho 38 psi a 19 fen. Konkrétné
v 2. skupiné, tedy zijici psi s idiopatickou epilepsii, je aktualné 26 jedinci. Dle slov Veroniky
Tvrdé, ktera byla ochotna mi formou e-mailové komunikace pfiblizit soucasnou situaci
v souvislosti s epilepsii u BOC, je situace nasledujici: ,,Mnozstvi rocné zapsanych psii je i pri
stoupajicich poctech narozenych zvirat stabilni nebo ma spise klesajici tendenci. Nakolik je to
dilem uspésného vyhybani se nemoci nebo micenlivosti chovatelu a majitelu, tézko rict. Lécba
zavisi od typu epilepsie, nejbéznéji uzivané jsou fenobarbituraty*.
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3.4.2 Mutace genu ABCB1

Gen ABCBI, diive oznacovany jako MDRI, produkuje p-glykoprotein, ktery ovlada
rozkladani 1é¢iv, je soucasti hematoencefalické bariéry branici pruniku toxickych latek do
centralni nervové soustavy. Dale fidi transport 1€kt zpét do krve, ¢imz zabranuje jejich
rozptyleni v mozku. Mutace genu MDR1 nebo ABCBI, ktery lezi na CFA14, spociva v deleci
4 péaru bazi. Takto postizena zvifata jsou vnimavéjsi k toxikoze vyvolané léky (Mealey 2008;
Mizukami et al. 2012c). Homozygoti maji syntézu p-glykoproteinu ukon¢enou, heterozygoti
pouze ¢astecné omezenou funkci p-glykoproteinu. Psi po podéani 1ékti mohou vykazovat ties,
zachvaty, nadmérné slinéni, bradykardii neboli zpomaleni srde¢ni frekvence a zastavu dychani
(Gramer et al. 2011). Mutace genu ABCB1 v heterozygotnim stavu je také spojena
s idiopatickou epilepsii a s resistenci na antiepileptické 1€ky, konkrétné fenobarbituraty
(Muhana et al. 2012).

Tab. ¢. 4: Léky podléhajici mutaci ABCB1 (Mealey 2008)
Kategorie 1¢kt Konkrétni Iéky
Analgetika / sedativa Acepromazine
Butorphanol
Antibakterialni latky Erythromycin
Antimikrobialni latky Itrakonazol
Ketokonazol
Antiparazitni Iéky Doramectin
Epinomectin
Ivermectin
Milbemycin
Moxidectin
Selamectin
Emodepside
Gastrointestinalni 1éky Loperamide
Ondansetron
Chemoterapeutika Actinomycin D
Doxorubicin
Vinblastine
Vincristine
Vinorelbine
Docetaxel
Paclitaxel
Imunosupresiva Cyklosporin
Takrolimus
Léky na srdce Verapamil
Amiodaron
Chinidin
Nikardipin
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3.4.2.1 Historie

P-glykoprotein byl poprvé popsan u kiecika ¢inského (Juliano & Ling 1976). Pozdéji Ueda
et al. (1987) identifikovali i gen kodujici p-glykoprotein, ktery byl pojmenovan MDR1. Na
pocatku 80. let se objevily prvni zpravy o citlivosti k ivermectinu u kolii, prvni studie na toto
téma zvefejnili Paul et al. (1987). Védci pocatkem 90. let identifikovali 1éky, které ovliviiuji
funkci p-glykoproteinu. Vysetfovani se zamétovalo i na inhibici chemorezistence u pacienti
s rakovinou. Pfestoze bylo identifikovano velké mnozstvi 1¢éki, jejich G¢innost na inhibici
chemorezistence byla minimalni. Ve veterinarni mediciné vyzkum zahrnuje odhaleni
polymorfismu ovliviiujici reakci psa na léky (Mealey 2008). Dle DNA je onemocnéni
nasledkem jedné mutace, coZ znamena, ze jedinci nesouci postizenou alelu maji jednoho
spole¢ného predka (Geyer et al. 2005).

3.4.2.2 Vyskyt ve svéte

Mutace tohoto genu byla zjisténa u vice nez 10 cistokrevnych plemen, napiiklad
U dlouhosrsté a kratkosrsté kolie, dlouhosrstého vipeta, Seltie, australského ovcéka,
miniaturniho australského ov¢aka, border kolie, ale 1 u kfizencti. V Némecku ze studie, do které
bylo zatrazeno 6999 Cistokrevnych pst, z nichz 527 bylo border kolii, byla ¢etnost zmutované
alely hlasena 59 % u kolii, 1 % u border kolii (Gramer et al. 2011). V USA byl vyskyt mutace
v rozmezi 5675 % u kolii, konkrétné u border kolii byl vysledek 1 %. K této studii bylo pouzito
64 testovacich vzorkl (Mealey 2008). V Japonsku byl dle vyzkumu s pouZzitim vzorkt ze 472
zastupct plemene border kolie vyskyt zmutované alely 24,9 % (Mizukami et al. 2013b).
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3.4.3 Neurondlni ceroidni lipofuscin6za (NCL)

NCL je neurodegenerativni onemocnéni vyskytujici se nejen u border kolii, dalSich
zvirat, ale i u lidi. Toto onemocnéni postihuje border kolie ve véku 18-24 mésict.

Poprvé NCL popsal Hagen (1953) u anglického setra. Onemocnéni se nejspise rozsitilo
kvali hojné vyuzivanym chovnym psium, ktefi byli genotypové ptenaSeci. V Australii je
frekvence vyskytu zmutované alely u plemene border kolie 3,5 % (Melville et al. 2005).
Frekvence zmutované alely u border kolii v Japonsku je stejna jako v Australii, tedy 3,5 %
(Mizukami et al. 2016). V soucasné dobé neni znama zadna terapie, pouze podplrna 1écba.
Proto je dllezité preventivni testovani rodicovskych pari v chovech (Katz et al. 2017).

3.4.3.1 Dédi¢nost

Toto onemocnéni se dédi autozomalné recesivné, postizeni psi jsou tedy recesivni
homozygoti. Diagnostika se provadi pomoci genetického testu, nebo neurologického vysetieni,
jako tieba magnetickd resonance. Riizné formy NCL jsou zplsobeny mutacemi nejméné ve 13
ruznych genech, pfi¢emz se 1i8i u riznych zivociSnych druhi. U psi se formy lisi i dle plemenné
ptislusnosti (Katz et al. 2017). U plemene border kolie je onemocnéni zptisobeno mutaci v genu
CLNS lezici na CFA22, ktery kdduje rozpustny lysozomalni glykoprotein (Melville et al. 2005).
Pii této mutaci je baze cytosinu nahrazena thyminem. Border kolie trpici NCL je modelem pro
stejné onemocnéni u lidi, které je zpiisobeno mutaci na stejném genu CLNS5 (Villani et al. 2019).
Mutace genu CLNS5 zptsobuje stejné onemocnéni i u plemene australsky honacky pes a zlaty
retrivr. Jinak je tomu naptiklad u plemen australsky ovéak, kde je NCL zpusobeno mutaci na
30. chromozomu, gen CLNG6 (Zeng & Khan 2011). DalSim genem, ktery mtiZe u psii zpiisobovat
toto onemocnéni, je CLN8 na 37. chromozomu, ktery ovliviiuje NCL u plemen anglicky setr,
saluki, alpsky jezev¢ikovity brakyi a némecky kratkosrsty ohat (Katz et al. 2017).

3.4.3.2 Ptiznaky

Pii NCL dochazi k hromadéni odpadnich lipidi v centralnim nervovém systému a ostatnich
tkanich (Villani et al. 2019). Pfiznaky tohoto onemocnéni jsou velice riznorodé. Neuronalni
ceroidni lipofuscindza zplsobuje behavioralni zmény, jako jsou hyperaktivita, demence,
agresivita a ztrata koordinace. U nékterych psi se mizou objevovat i epileptické zachvaty,
halucinace i tplna slepota. Onemocnéni mize v hranic¢nich ptipadech koncit az smrti (Melville
et al. 2005). Ptiznaky se zanou objevovat az v momentu, kdy nahromadéné lipidy tlakem

narusuji nervové bunky. K tomu u psa dochdzi pomérné brzy, kolem 15. mésice véku (Villani
etal. 2019).
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3.4.4 Senzoricka neuropatie (SN)

Senzorickd neuropatie je zavazné neurologické onemocnéni zpusobené poskozenim
smyslovych, a méné casto i motorickych nervovych bunék (Forman et al. 2016). Toto
onemocnéni poprveé popsal Wheeler (1987). Onemocnéni se vyskytuje pouze u plemene border
kolie a ktizenct tohoto plemene (Amengual-batle et al. 2018).

3.4.4.1 Ptiznaky

Klinické ptiznaky se za¢inaji projevovat v rozmezi 2—7 mésicti véku zvifete. Mezi hlavni
ptiznaky patii postupné zhorSovani koordinace pohybu a extrémni napinani svali koncetin.
Jedinci postizeni timto onemocnénim nejsou schopni vnimat natazeni jednotlivych svalt, nebot’
jsou narusené proprioreceptory (Vermeersch et al. 2005). Ve vétsiné piipadd jsou panevni
koncetiny vice postizené nez ty hrudni. Dochazi i ke ztrat¢é vnimani bolesti, poruSenim
nociceptort, proto se postizeni psi €asto sebepoSkozuji, zejména si okusuji koncetiny (Forman
et al. 2016; Amengual-batle et al. 2018). V pfipad€ osmimé&si¢niho psa, ktery byl vySetfovan na
univerzit¢ v Glasgow, bylo objeveno, ze povrchové a hloubkové vnimani bolesti chybélo
u vSech koncetin (Amengual-batle et al. 2018). V pozd¢jsi tazi tohoto onemocnéni se mohou
objevit i pfiznaky jako inkontinence moci a regurgitace (Forman et al. 2016).

3.4.4.2 Dédi¢nost

Porucha je zplsobena mutaci, konkrétné inverzi genu FAMI34B, kodujici
transmembranovy protein, ktery je dilezity pro pieziti nociceptorti, neurond na vnimani bolesti.
Pfi poruse také dochazi k degeneraci axond. Mutace se pfenasi autozomalné recesivng,
postizeny jedinec je tedy recesivni homozygot (aa), zdravy jedinec je dominantni homozygot
(AA) a heterozygot (Aa) je pouze prenaSe¢ (Forman et al. 2016; Amengual-batle et al. 2018).
Znalosti o pfenosu tohoto onemocnéni se vyuZivaji pii zkoumani dédi¢né senzorické neuropatie
a dédi¢né senzorické a autonomni neuropatie u lidi (Correard et al. 2019).
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3.45 Glaukom

Choroba glaukom, jinak nazyvana jako zeleny zakal, spo¢iva ve zvySeni nitroo¢niho
tlaku (IOP), ¢imz je poskozovana gangliova vrstva sitnice. Nitroo¢ni tlak souvisi s komorovou
vodou, kterou produkuje fasnaté t€lisko a protéka zornici do predni komory oka. U psti vétSinou
vznikd jako nasledek poruchy vytokové cesty. Komorova voda odtéka z oka psa pres
iridokornealni uhel (Miller & Bentley 2015). Pti tomto onemocnéni je porusen opticky nerv, a
v kone¢né fazi mize dojit az ke slepote.

Psi glaukom mutze byt definovan dle pfiCiny jako vrozeny, primarni, nebo sekundarni.
Vrozeny glaukom neni u psti tak ¢asty, vyviji se bezprostfedné po narozeni nebo béhem prvnich
meésici Zivota Sté€néte. VétSinou je spojen s dal$imi o¢nimi anomaliemi. Dale muze byt
klasifikovan dle uhlu iridokornealniho whlu jako glaukom s otevienym uhlem, glaukom
s uzkym thlem a glaukom s uzavienym thlem (Pizzirani 2015).

3.4.5.1 Primarni glaukom

Primarni glaukom je dédi¢ny, objevuje se zejména u predisponovanych plemen.
Primarni galukom je ve vétSiné ptipadu bilaterdlni, oc¢i vSak nemusi byt postizeny soucasn¢.
Proto by se pii 1é¢bé glaukomu ptitomného pouze na jednom oku méla 1é¢ba zaméfit i na druhé
oko.

Hlavnimi faktory u primarniho glaukomu jsou vék, plemeno, pohlavi a goniodysgenesis
(Pizzirani 2015). Goniodysgenesis je dédicné onemocnéni, pti kterém dochazi k vyvojovym
vadam ptedni oéni komory. V dusledku toho dochazi k neuplnému vyvoji intraokularnich
kandlkt a k z(Zeni, ¢i uzavieni iridokornedlniho ihlu, kterym odtékd piebytecnd komorova
voda. Goniodysgenesis bylo poprvé popsano u border kolii v Australii. Toto onemocnéni tedy
postihuje border kolie, ale 1 dalsi plemena, jako flat coated retrivr, SpringrSpanél, kokrSpanél a
baset (Pugh et al. 2019). Nicméné samostatna goniodysgensis je nedostatecnd, k vyvoji
glaukomu musi byt pfitomny i jiné z faktort (Pizzirani 2015).

NejcastéjsSi formou primarniho galukomu u pst je primdrni glaukom s uzavienym
uhlem. Bylo identifikovano 5 genti pfispivajicich k tomuto onemocnéni. Jednim z nich je gen
SRBD1, ktery byl identifikovan u plemen shiba-inu a shih-tzu. Dal§imi geny jsou COL1A2 a
RAB22A.
prenasi autozomalné recesivné (Komaromy & Petersen-Jones 2015; Oliver et al. 2019). Tento

typ glaukomu se objevuje predevS§im u plemene bigl, ale i u norského losiho psa (Miller &
Bentley 2015).

3.4.5.2 Sekundarni glaukom

Mrwe

¢ocky, nebo odchlipeni sitnice (Pumphrey 2015). Sekundarni glaukom muze také vzniknout
jako nasledek operace Sedého zakalu s vyskytem v rozmezi 5-19 % do 2 let po operaci
(Komaromy et al. 2019). Mezi plemena nachylInéjsi k sekundarnimu glaukomu patii anglicky
SpringrSpanél, pudl, americky kokrSpanél, bostonsky teriér a labradorsky retrivr. Zastupci
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téchto plemen byli zapojeni do studie v Severni Americe, ze které vyslo, ze témét u 20 % byl
sekundarni glaukom vyvinut alespoii v jednom oku (Gelatt & Mckay 2004).

3.4.5.3 Diagnostika

Hlavni charakteristickou zménou u glaukomu je zvyseny nitroo¢ni tlak (IOP), ktery se da
zmeéfit pomoci tonometru. IOP vSak sdm bez dalSich ptiznakt spolehlivé neurcuje, zda dany
jedinec trpi, ¢i netrpi glaukomem. U primarniho glaukomu s otevienym uhlem je typicky
pomaly narast IOP a zprvu otevieny, v pribéhu nemoci se zuzujici iridokornealni uhel. Tyto
zmény probihaji v pribéhu mésici az let. Iridokornealni uhel se da vyhodnotit pomoci
gonioskopie. Tim se také da urcit o jaky typ glaukomu se jedna (Miller & Bentley 2015). U psa
s podezienim na sekundarni glaukom se muze vyuzit ocni ultrasonografie a ultrasonografie
biomikroskopem (Pumphrey 2015).

3.4.5.4 Lécba

Uspé&snost 16¢by zavisi na ¢asné diagnostice a urdeni hlavni pii¢iny, tedy pokud se jedna
0 primarni ¢i sekundarni glaukom. Cilem 1éCby je udrzet nitroocni tlak, aby se nezvysoval,
primarné pomoci 1ékd, antiglaukomatik. V pfipadé, Ze se nepodafi tlak udrzet, se provadi
chirurgicky zakrok, diky kterému se redukuje produkce komorové tekutiny (Komaromy et al.
2019).
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3.4.6 Katarakta

Katarakta, zvana také jako Sedy zakal, je Castou pii¢inou zhorSeni zraku a nasledné slepoty
u psa. Hlavnim pfiznakem je zakal coCky (Ricketts et al. 2015). Katarakta byla poprvé popsana
v letech 1975 az 1979 (Gelatt et al. 2003).

3.4.6.1 Formy katarakty

Formy katarakty mohou byt primarni, tedy dédicné, nebo sekundéarni (Gelatt et al.
2003). Katarakta mtize byt vrozena vada, nebo miize byt zptisobena metabolickou poruchou,
dietni chybou, nebo traumatem. Pokud katarakta nebyla zptisobena zadnym z téchto kritérii,
jedna se o dédi¢né onemocnéni. Katarakty mohou byt klasifikovany dle véku nastupu a stadia
vyvoje. Stadia jsou rozd€lena do tfi kategorii. Jsou jimi ranné, pokroc€ilé a pozdni stadium. Pti
vys$§im véku néstupu, coz znamena u velkych plemen vék nad 10 let a u malych nad 6 let, se
jedna o senilni kataraktu (Donzel et al. 2017)

Fischer & Meyer-lindenberg (2018) zkoumali 447 o¢i od 250 psi, pficemz vysly
pomeéry vSech forem katarakt. Primarni kataraktou trpélo 48,9 %, z nichZ nejvice trpélo ranym
stddiem onemocnéni. Senilni katarakta se objevila u 23,2 %, vrozena katarakta u 1,6 %. O¢i se
sekundarni kataraktou doprovdzenou jinymi o¢nimi onemocnénimi bylo 12 %. Sekundérni
kataraktou zpusobenou diabetes mellitus trpélo 8,7 %, a kataraktou zptuisobenou traumatem
4,9 %. Vétsina zkoumanych pst byli kiizenci, zbytek byli Cistokrevni psi plemen labradorsky
retrivr, jack russell teriér, zlaty retrivr, a dalsi plemena trpici kataraktou.

3.4.6.2 Primarni katarakta

Dé&dicna katarakta je jednou z nejcastéjSich ptic¢in zhorSeni zraku u ¢istokrevnych psi. Toto
onemocnéni bylo popsano u téméf 100 plemen pst. Obvykle je toto onemocnéni bilateralni,
avSak v kazdém oku mlZe mit jiny pribéh (Gelatt et al. 2003; Ricketts et al. 2015). Nejvyssi
vyskyt je u plemen bostonsky teriér, trpasli¢i pudl a americky kokrSpanél. Je vice druhil
dédicnych katarakt, které se 1i§i zejména zplsobem pienosu. Nékteré z nich se prendsi
autozomalné dominantné a neékteré autozomalné recesivné. Mnoho druht dédi¢nych katarakt
se projevuje Vv pozd&jsim veéku, tedy az po prvnim vrhu (Gelatt & Mackay 2005). Primérny
vek, kdy je katarakta diagnostikovéna, je 2—4 roky. Nejucinnéj$i zadbranou rozsifeni tohoto
onemocnéni v chovech je testovani rodi¢ovskych pard. Pii zkoumani o¢i némeckych pinci,
u kterych se katarakta pfenasi autozomalné recesivné, se zjistilo, Ze vSichni jedinci postizeni
primarni kataraktou jsou potomci, nebo blizci pifibuzni Casto vyuZzivaného chovného psa,
narozeného v roce 1979 (Pfahler et al. 2015).

3.4.6.3 Sekundarni katarakta

Sekundarni katarakty jsou doprovazeny jinym ocnim onemocnénim, jako napiiklad PRA,
glaukomem, retindlni dysplazii nebo metabolickymi poruchami. Pfikladem jsou diabetické
katarakty, které se objevuji u pacientt s diabetes mellitus. Dalsi pfi¢inou vzniku sekundarnich
katarakt mize byt vysoky vek zvitete (Fischer & Meyer-lindenberg 2018).
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3.4.6.4 Diagnostika a nasledna 1écba

Kompletni oftalmologické vySetfeni obsahuje tonometrii, biomikroskopické vysetieni
pomoci Stérbinové lampy a Schirmenovu zkousku trhlin. Pokud neni poruSeny segment
viditelny, je sitnice zkoumana pomoci elektroretinografie, popiipad¢ sonografie. Pti vySetieni
se provadi i méfeni nitroocniho tlaku k vylouceni glaukomu (Fischer & Meyer-lindenberg
2018).

Lécba se lisi v zavislosti na vzniku onemocnéni. Katarakta se da odstranit chirurgicky,
a to konkrétn¢ fakoemulzifikaci, coz je operace, pti které se vyuziva ultrazvukové viny, po niz
nasleduje implantace umé¢lé nitroocni ocky (Wilkie et al. 2006).
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3.4.7 Maligni hypertermie (MH)

Maligni hypertermie je porucha kosterniho svalstva. Postizeny jedinec nejevi zadné
znamky onemocnéni. Piiznaky se projevi az jako reakce na chemicky spoustéc, nejcastéji
tékava anestetika (halotan, isofluran, sevofluran) (Thomas E. Nelson 2002). Ptfiznaky jsou
hyperkapnie (zvySeni koncentrace oxidu uhli¢itého v krvi), tachykardie (zvySena tepova
frekvence) a hypertermie (zvysena télesna teplota). Pokud neni anestezie prerusena, mize dojit
az k srde¢ni arytmii, selhani ledvin, a v kone¢né fazi i k smrti (Roberts et al. 2001). Lécba
zacind ukoncenim anestezie, naslednym chlazenim, zejména koncetin a podanim antidotik,
latek snizujici svalové napéti, naptiklad dantrolen (Thomas E. Nelson 2002). Po tomto zésahu
mohou psi zvracet nebo trpét prijmem (Thrift et al. 2017).

Onemocnéni se vyskytuje u plemen kolii, dobrmana, némeckého ovcéka, pointera,

greyhounda, anglického SpringerSpanéla, bernardyna a labradorského retrivra (Roberts et al.
2001).

3.4.7.1 Historie

Maligni hypertermii u pst poprveé popsali Short & Paddleford (1973). Dtive se u jedincti
S touto mutaci uvazovalo nad vadou centra regulace teploty, az pozd¢ji se zac¢alo zkoumat pfimo
kosterni svalstvo. Velkou pomoci pii objevu pravé podstaty onemocnéni byl pacient, ktery
odmital podstoupit celkovou anestezii, a to z divodu nahlého umrti jeho deseti blizkych
ptibuznych prave pfi anestezii. Diky mnoha studiim byla objevena ucinnost dantrolenu, ktery
zabranil uvoliiovani vapniku ze svalové buiiky (Thomas E. Nelson 2002).

3.4.7.2 Dédi¢nost

Toto onemocnéni se prenasi autozomalné¢ dominantné. Zde tedy stac¢i jedina dominantni
alela ke vzniku onemocnéni. PostiZeni jsou tedy dominantni homozygoti (AA) 1 heterozygoti
(Aa) (Brunson & Hogan 2004). Mutace v genu RYRI, ktery se nachazi na CFA1, zptsobuje
substituci cytosinu za thymin, ktera ovliviiuje uvoliiovani vapniku do kosterniho svalstva
(Roberts et al. 2001). Pro spusténi projevu tohoto onemocnéni se musi spojit dédicna
predispozice a chemicky spousté¢ (Brunson & Hogan 2004). Jako geneticky model pro MH
byla pouzita prasata, u kterych byla objevena genetickd podstata tohoto onemocnéni. Na rozdil

od lidi a psti se u prasat maligni hypertermie pienasi autozomalné recesivné (Thomas E. Nelson
2002).
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3.5 Polygenné dédi¢na onemocnéni

3.5.1 Dysplazie ky¢elniho a loketniho kloubu (DKK, DLK)

Dysplazie je vyvojové onemocnéni kloubu. V dnesni dobé je jednou z nejcastéjSich
ortopedickych chorob u pst (Fealey et al. 2017). Zvife se s vadou nenarodi, ale ma k ni dédi¢nou
predispozici, kterd se mize projevit az v pozdéjsim véku. Jednd se o nedostatecné utvareni
kloubni jamky a hlavice kosti. Projevuje se neochotou k pohybu, opatrnym vstavanim spojenym
s bolesti. Toto onemocnéni vzniké na zakladé polygenni dédi¢nosti, tedy plisobenim vice genti
malého Uc¢inku. Vliv mé také vnéjsi prostiedi, a to predevSim vyziva a zatéz. Vyskyt
u jednotlivcu ovliviiuje télesna véha, vyska a rychlost rastu. S dysplazii je spojena sekundarni
artréza, pii které se plocha, na niz kloub plsobi, ztencuje. DalSim ptiznakem spojenym
s dysplazii je subluxace, coz znamena netplné vykloubeni (Hyclova 2006).

3.5.1.1 Dysplazie kyc¢elniho kloubu (DKK)

U vika je kycel pevny a dobie padnouci kloub, ktery umoziuje skvélou funkei po cely
zivot. Stejné je to u dnesnich chrtt, ale u jinych plemen, uz takto vyvinuté klouby nebyvaji.
Pravdépodobné je to kviili domestikaci a odstranéni pfirozeného vybéru (Dennis 2012).

Onemocnéni postihuje psy Cistokrevné i kiizence. U nékterych plemen je vyssi vyskyt
onemocnéni nez u jinych (Oberbauer et al. 2017). Postizena jsou hlavné velka a tézka plemena.
U obftich plemen je vyskyt 50x vys§i neZ u malych plemen. Onemocnéni se vyskytuje u psi
i ufen. Ve vétsin¢ piipadu se objevuje na obou koncetinach (Hyclova 2006). Nejéastéji se
vyskytuje u plemen novofundlandsky pes, bloodhound a americky stafordsirsky teriér
(Oberbauer et al. 2017).

3.5.1.1.1 Historie

Prvni zpravu o tomto onemocnéni napsal Schnelle (1935). Dlouho nebylo zndmo, jak se
dysplazie dédi. Piredpokladan byl jak recesivni, tak dominantni zplisob dédi¢nosti. Nyni se
predpoklada, ze vliv na dédi¢nost ma vétsi pocet genti malého ucinku, a také vnéjsi prostiedi
(Janutta & Distl 2006). Dysplazie kycelniho kloubu v kombinaci s vy$sim vékem zvitete Casto
zpisobuje sekundarni osteoartritidu, kterda ma za nésledek lamentaci a fyzickou bolest
kycelniho kloubu (Leighton et al. 2019).

3.5.1.1.2 Geneticka podstata

Psi jsou vyuzivani pro objevovani gent, které zpuisobuji homologni onemocnéni u lidi. Psi
a lidsky kycelni kloub je anatomicky podobny. Velky rozdil je ve vyuZiti kloubu. Psi totiz nesou
65 % télesné hmotnosti jen na pfednich nohach. Dal§im rozdilem je nastup osteoartritidy, ktery
je u psi mnohem rychlejsi nez u lidi (Pascual-Garrido et al. 2018). Byly objeveny 4 rizné
nukleotidy zptsobujici DKK, dva z nich jsou na CFA11, dalsi na CFA3 a CFA30. Rovnéz bylo
objeveno, Ze osteoartrézu zpusobuji zmény na CFA17 a CFA37 (Zhou et al. 2016). Dédivost
pro DKK se udava v rozmezi od 0,2 do 0,6 (Hamann et al. 2003; Woolliams et al. 2011; Fealey
etal. 2017).
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3.5.1.1.3 Diagnostika

U pst ur¢enych na chov je dulezité klouby zkontrolovat a vyfadit nevhodné jedince. Tim
se omezi vyskyt onemocnéni v populaci. Dal§im zpisobem, jak zabranit, omezit nebo zmirnit
ptiznaky dysplazie kycelnich kloubl je spravné zachazeni se psem a jeho krmeni. Fyzicka
narocnost by méla byt piizpisobena véku psa (Leighton et al. 2019). Diagnostika se provadi
pomoci rentgenu ve véku minimalné 12 meésich. Psi jsou pfi tomto vySetfeni v sedaci nebo
anestezii, aby je nemusel nikdo pfidrzovat. Také diky tomu nejsou ve stresu a maji uvolnéné
svaly, takze panev a boky jsou v pfirozené pozici. Zviie je pii vySetfeni polozeno na zadech a
zadni nohy ma kaudalné natazené (Dennis 2012).

3.5.1.1.4 Klasifikace

Hodnoti se 5 kritérii: tvar hlavice a jamky — acetubulum, hloubka zanofeni hlavice,
symetrie kloubni §térbiny, Norberg-Olssontv (N-O) Uhel (zobrazen na obr. ¢. 4) a degenerativni
zmény. Culp et al. (2006) zjistili u sedmi sledovanych plemen pramérnou hodnotu N-O Udhlu,
ktery je 105 stupnd.

Tab. ¢. 1: Klasifikace DKK dle FCI (Hyclova 2006)

Stupett DKK | Popis

A Negativni, bez priznaku dysplazie

acetabula.

Kongruentni hlavice acetabulu, Norber-Olssontiv tihel je 105 stupnu a vice.
Kraniolaterdlni okraj acetubula je ostfe ohrani¢eny a mirné zaobleny, kloubni
Stérbina je tizka a pravidelnd, stfed hlavice lezi medialné od dorzalniho okraje

B Hrani¢ni dysplazie, prechodny stupen

Mirna inkongruence, stied hlavice lezi medialné od DOA, N-O uhel je 105 a vice.
Ptipadné jsou hlavice femuru a acetabulum kongruentni a thel je niZsi nez 105.

C Mirnéa dysplazie

okraj je mirné€ oplostény, stied hlavice je na tirovni DOA. Mirn4 artroza.

Kloubni plochy jsou inkongruentni, N-O uhel je vétsi nez 100. Kraniolaternalni

D Stiredni dysplazie

zietelné ptiznaky artrdzy.

Vyrazna inkongruence se subluxaci, stied hlavice lezi laterarné od DOA. N-O uhel
je vice nez 90 stupiii. Kraniolateralni okraj acetubula je oplostény a/nebo jsou

E Tézka dysplazie

hlavice, dal$i ptiznaky artrozy.

Vyrazné zmény v ky¢elnim kloubu jako subluxace nebo luxace, N-O uhel je méné
nez 90 stupnii. Vyrazné oplosténi kranilateralniho okraje acetubula, deformace
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Obr ¢. 4: Zobrazeni zdravé kyc¢le (vlevo), kde N-O thel presahuje 105° a dysplastické
kycle, u nizZ je N-O thel mensi nez 90° (Dennis 2012)
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3.5.1.2 Dysplazie loketniho kloubu (DLK)

Dysplazie loketniho kloubu oznacuje abnormalni vyvoj lokte, ktery vede
k osteoartritidé. Vétsinou je toto onemocnéni oboustranné, mize se ale objevit i jednostranné.
Lécba tohoto onemocnéni je stale pomérné omezend, proto je nejucinnéj$i metodou selekce
postizenych jedincti v chovech. Operovat se d4 pouze ve vybranych ptipadech. V dalsich
ptipadech mize zdravotni stav zlepSit vyziva, snizeni télesné hmotnosti nebo rehabilitace
(Baers 2019).

3.5.1.2.1 Piiznaky

Ptiznaky se mohou objevovat jiz ve véku 4—6 meésicti. Dysplazie loketniho kloubu shrnuje
4 rizné patogenni jevy. Prvni ze zmén vedouci k dysplazii lokte je fragment neboli odlamovani
processus coronoideus (na obr. ¢. 5 zobrazen pod ¢. 3). Tato abnormalita se u pst miize objevit
uz v 6. mésici vé€ku, zptusobuje bolestivost a nasledné kulhani. Dalsi patologicky stav, ktery
souvisi s dysplazii lokte, je uvolnény processus anconeus (na obr. ¢. 5 zobrazen pod ¢. 2). Tento
vybézek ma vlastni osifikani centrum, a v prib¢hu zivota zvifete by mél pfirtstat k loketni
kosti. U pst s dysplazii vybézek neni srostly a na svém misté drzi pouze pomoci vazi.
Osteochondréza hlavice pazni kosti je dalSim ptiznakem, pfi némz se uvolni ¢ast chrupavky,
kterd poté putuje volné kloubem (na obr. & 5 zobrazen pod &. 4). Ctvrtou abnormalitou
u dysplazie je nepravidelnost kloubnich ploch lokte (na obr. ¢. 5 zobrazeno pod ¢. 1) (Cook &
Cook 2009).

Ulna e 1

| Radius

Obr. ¢. 5: Zobrazeni oblasti ménicich se pti DLK (http://www.vetvill.cz/cs/m-67-
dysplazie-loketniho-kloubu-dlk#prettyPhoto[group]/1/)

3.5.1.2.2 Geneticka podstata

Geneticky zaklad s odhadovanou dédivosti je v rozmezi 0,1 az 0,77 (Mé&kil et al. 2002;
Lavrijsen et al. 2012). Oberbauer et al. (2017) uvadi, ze DLK se Castéji vyskytuje u psi nez
u fen. Nejcastéji se vyskytuje u plemen ¢au-Cau, rotvajler a bernsky salas$nicky pes. Kromé
oboustranné dysplazie se muze objevit i dypsplazie jednostranna (Woolliams et al. 2011).
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Dédivost u jednostranné dysplazie loketniho kloubu je v rozmezi od 0,01 do 0,36, pii¢emz
nezalezi, jestli je dysplazie pravostranna nebo levostranna (Baers 2019).

3.5.1.2.3 Kiasifikace
U dysplazie loketniho kloubu se postizeni rozlisuji do 4 skupin dle pfiznaki.

Tab. ¢. 2: Klasifikace DLK dle BCCCZ (“Onemocnéni pohybového aparatu — DKK, DLK,
OCD” [2020])
0 | Normalni loketni kloub bez abnormalit

1 Mirna artroza, formace osteofyti, které nejsou $irsi nez 2 mm, skler6za subchondrialni
kosti, inkongruence kloubnich ploch.

2 Stiedni artr6za, formace osteofytii od 2-5 mm.

3 Tézka artroza, osteofyty Sirs$i nez 5 mm, zfejma fragmentace processus koronoideus,
izolovany processus ankoneus (psi, kteti byli 1é¢eni chirurgicky pro vyvojové vady
loketniho kloubu, by méli byt posouzeni jako stupeii 3).

3.5.1.2.4 Diagnostika

Diagnostika se ve vétsing€ ptipadd provadi pomoci rentgenu. Dal$i moznosti je vyuZiti
ultrasonografie pro zobrazeni mékkych tkani, jako jsou Slachy, vazy a svaly sousedici
s kloubem. Dale vyuzivané metody pro diagnostiku u tohoto onemocnéni jsou pocitacova
tomografie a magnetickd resonance, které umoznuji zobrazeni lokte ve vice rovinach.
Magnetickd resonance také umoziuje pfimé zobrazeni kloubni chrupavky. Lze také vyuZit
scintigrafii, kterd je uzite¢na pti lokalizaci lamentace, ale neurCuje pfi¢inu nebo zavaznost
dysplazie (Cook & Cook 2009).
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3.5.2 Osteochondréza ramenniho kloubu (OCD)

Osteochondritis dissecans je porucha kloubii vyskytujici se u lidi a mnoha druhii zvitat,
jako jsou prasata, kon¢ a psi. Tento termin zahrnuje vice zmén na téle, které zacinaji
nedostateCnym prokrvenim chrupavky a osifikaci hlavice kosti pazni.

Piesny dtivod vzniku neni znamy. Podili se na ném vsak vice faktort, jako je dédi¢nost,
rychly rist, §patna vyziva, abnormalni fyzicka zatéZ a zranéni. Spatnou vyzivou je mysleno
zejména nadmérny pifisun energie a vapniku.

Nemoc se vyskytuje predevsim u velkych a tézkych plemen psti ve véku od 4 do 10 mésict,
2-5 x Castgji postihuje psy nez feny, zejména kvili rychlejSimu rustu u psi (Biezynski et al.
2012).

3.5.2.1 Klinické piiznaky

Kvili vySe zminénym faktorim dochazi k zesileni chrupavky, coz nésledné vede
k nekrdze, ktera v hlubsi vrstvé zptisobuje trhliny a ilomky, Které se dale dostavaji do kloubni
tekutiny. Tento d&j zpusobuje artritidu, tedy zanét kloubu a degenerativni onemocnéni kloubi
(Biezynski et al. 2012).

Nejcastéjsimi ptiznaky jsou ztuhlost koncetin, kulhéni, bolestivost koncetiny, snizena
fyzicka aktivita a snizend svalova hmota v postizené konceting. I pies to, Ze je onemocnéni ve
vétsSing pripadi bilateralni, se kulhdni objevuje jen na jednu koncetinu. V ptipadé, ze jedinec
kulha na obé konéetiny, byva onemocnéni odhaleno az po vySetfeni rentgenem, nebot’” kulhani
neni zietelné (Morris & Anderson 2013).

Tab. ¢. 3 Klasifikace OCD do 5 stupnd podle kulhani jedince (Van der Peijl et al. 2017)
Z4dné kulhani
Prerusované mirné kulhani po odpocinku a fyzické aktivité

Mirn¢é kulhani / preruSované stiedné tézké kulhani po odpocinku a fyzické aktivité

Stfedné tézké kulhani / kulhéni bez ptedchozi zatéze

A WINFL O

Kulhani bez pfedchozi zatéze

3.5.2.2 Diagnostika a nasledna 1écba

Onemocnéni se da diagnostikovat pomoci ortopedického, radiologického a
ultrazvukového vysetfeni. Rentgenové vysetieni je pro diagnostiku rozhodujici. Na vyslednych
rentgenovych snimcich je viditelny ulomek nekrotizované ¢asti, nebo oplosténa hlavice kloubu.
D4 se pouzit i cytologie kloubni tekutiny pro vylouceni jinych kloubnich onemocnéni
(Biezynski et al. 2012).

Dle studii nejlepSich vysledkt doséhli psi, ktefi ve véku 6-10 mésici podstoupili
operaci. U 25 ze 36 pst doSlo k navratu plného fyzického vykonu mezi 7 dny a 8 tydny po
operaci (Biezynski et al. 2012). Operace spociva v chirurgickém odstranéni volného fragmentu,
nebo oziveni tkang. Po operaci je doporuceno cviceni a postupné zvySovani fyzické zatéze.

Lécba OCD nemusi byt vzdy chirurgicka. Onemocnéni se da fesit i omezenim pohybu psa
na 4-8 tydnd. Tuto 1éCbu lze uplatnit, pokud je onemocnéni diagnostikovano vcas a bez
klinickych ptiznakt. Kromé omezeni pohybu se doporucuje i energeticky chuda dieta (Morris
& Anderson 2013).
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4 Zavér

V této bakaléaiské praci byla na zakladé dostupnych publikaci zpracovana literarni reSerse.
Prvni kapitola se vénovala ptedstaveni daného plemene, od jeho minulosti pfes vzhled, povahu,
az po soucasnost. V druhé kapitole byly popsany zéakladni genetické principy a typy dédi¢nosti.
Treti kapitola, ktera byla v této praci stéZejni, shrnuje zaékladni informace o geneticky
podminénych onemocnénich postihujici jedince plemene border kolie. U vSech onemocnéni byl
popsan typ dédi¢nosti, piiznaky onemocnéni, ptipadné i 1é¢ba.

U nékterych onemocnéni se jiz v chovech povinné testuji rodi¢ovské pary. Stale to vsak
neni dostacujici, nebot’ u border kolii se vyskytuje vétsi mnozstvi genetickych onemocnéni nez
jen ta, ktera se testuji. U nékterych z téchto onemocnéni zatim nejsou zadné znamé zpusoby
1é¢eni. V tom piipadé je velice dulezita prevence, Kterd je tvofena genetickym testovanim.
Napftiklad onemocnéni maligni hypertermie, které jsem zminila ve své praci, mize byt velice
nebezpecné, prave kvili své vlastnosti, kdy se ptiznaky projevi az po podéani anestetik. Navic
se onemocnéni prenasi autozomalné dominantné, takze pii pouZiti postizeného jedince v chovu
vznikne mnohem vice postiZenych potomkt nez u recesivn€ podminéného onemocnéni.

Proto je dulezité, aby nejen chovatelé, ale i lidé uvazujici o koupi border kolie tato
onemocnéni znali. Dle mého nazoru by se povinné genetické testy v chovech mély rozsitit
0 dal8i onemocnéni vyskytujici se u plemene border kolie. Z&roven by se testovani mélo ve
vSech klubech sjednotit, aby vSichni chovni jedinci méli stejné podminky. Jsem si v§ak védoma,
7e testovani psu je finanéné naro¢né, coz by se s pfidanim dalSich povinnych testti pouze
znasobilo.
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