Slaskie Laboratoria
Analityczne yet

Kongenitale stationdre Nachtblindheit beim Briard (CSNB) - wrodzona stacjonarna $lepota zmierzchowa
u owczarka francuskiego briarda

U owczarka francuskiego briarda wystgpuje wolno postgpujaca postaé wrodzonej, dziedzicznej degeneracji
siatkowki (zanik siatkéwki). U psow dotknigtych tg choroba juz przy urodzeniu istnieje $lepota zmierzchowa.
Dodatkowo z réznie nasilonym wyrazeniem moze by¢ uposledzone takze widzenie dzienne. Siatkowka znajduje
si¢ na wewnetrznej stronie tylnej czgsci gatki ocznej i zawiera komodrki poczucia $wiatta (czopki i1 preciki).
Czopki s3 odpowiedzialne za widzenie przy S$wietle dziennym i widzenie barwne, podczas gdy preciki sg
odpowiedzialne za widzenie zmierzchowe.

Barwnik wzrokowy, rodopsyna (czerwieh wzrokowa), w komoérkach precikowych bieleje pod wplywem
wpadajacego $wiatla, i musi zosta¢ znowu zregenerowany poprzez proces enzymatyczny (cykl widzenia). W
chorobie tej wskutek defektu enzymatycznego w cyklu widzenia regeneracja barwnika wzrokowego jest
zaktocona. Dochodzi do catkowitej utraty czynnosci prgcikow, podczas gdy czynno$¢ czopkéw jest zachowana
lepiej.

OBJAWY

Zewnetrznymi objawami choroby moze by¢ oczoplas i poszerzenie zrenicy. Dno oka u zwierzat do wieku 3-4
lat raczej nie rzuca si¢ w oczy. Pdzniej moga wystegpowaé zmiany barwnikowe dna oka, jak tez zanik naczyn
krwionosnych. Typowe sa podobne do tlhuszczu zlogi w nabtonku barwnikowym. W siatkdéwce odnajduje sie¢
najpierw zmiany strukturalne, a podzniej zniszczenie fotoreceptorow. Wskutek postgpujacego nagromadzenia
zlogow powoli narasta utrata fotoreceptoréow. Zmiany w elektroretinogramie (ERG) moga by¢ uchwycone do
diagnostyki choroby od wieku 5 tygodni. Typowa jest niemozno$¢ zmierzenia czynnosci precikow
(elektroretinogram adaptowany do ciemnosci), a czynno$¢ czopkow (elektroretinogram adaptowany do jasnosci)
jest wyraznie zredukowana az do jej braku.

PRZYCZYNA

Choroba jest wywotana przez defekt genowy (mutacj¢) w genie rpe65, ktory istnieje w dwoch kopiach.
Choroba jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Oznacza to, iz zarowno osobniki meskie, jak i1 zenskie sa
dotknigte tak samo choroba, i ze zwierzeta moga zachorowaé tylko wtedy, gdy nosza mutacjc w obydwu
kopiach genowych. Moze to zdarzy¢ si¢ tylko wtedy, jezeli zard6wno ojciec, jak i matka noszg mutacje i
obydwoje ja przekazali .

MOZLIWE NASTEPUJACE GENOTYPY:

N/N - zwierze nie nosi mutacji wywotujacej chorobg. Jest ono homozygotyczne dla normalnej kopii genu.
Okres$lane jest ono jako N/N i nie zachoruje.

N/CSNB - zwierzgta, ktore nosza mutacje tylko w jednej kopii genowej sg okre§lane jako N/CSNB. Sa one
heterozygotycznymi nosicielami mutacji 1 nie zachoruja. Moga one jednak dalej przekazywaé z 50%
prawdopodobienstwem sklonnos¢ do choroby.

CSNB/CSNB - zwierze¢ta, u ktorych obydwa geny rpe65 nosza mutacje wywotujacag chorobg, sg okreslane w
wyniku badania jako CSNB/CSNB, tj. dotknigte schorzeniem. Sg one homozygotycznymi nosicielami mutacji i
zachoruja na to schorzenie. Przekazuja one sktonno§¢ do schorzenia na potomstwo ze 100%
prawdopodobienstwem.

HODOWLA

Dla hodowli decydujace jest to, iz nosiciele sktonnosci do schorzenia (nosza zmutowany gen i normalny gen)
wprawdzie sami nie zachoruja, lecz z 50% prawdopodobienstwem przekazuja dziedziczng sklonno$¢ do choroby
na swoje potomstwo. Przy kojarzeniu dwoch nosicieli sktonnosci do choroby istnieje zatem niebezpieczenstwo,
ze cze$¢ potomstwa zostaje dotknigtych schorzeniem. Nosiciele tej sklonnosci nie muszg jednak byé
automatycznie eliminowani z hodowli. Gdy skojarzy si¢ ich ze zwierzgciem N/N noszacym dwie normalne
kopie genowe, to zaistnie¢ moze potomstwo skladajace si¢ tylko ze zwierzat niedotknietych chorobg (N/N),
oraz niechorujacych nosicieli sklonnosci do choroby (N/CSNB).

Dla hodowcy wczesna wiedza o genetycznej sklonnosci do schorzenia ma szczegodlne znaczenie. Test
genetyczny udziela jednoznacznej informacji o istnieniu mutacji. Hodowca moze w ten sposob doktadnie
zaplanowa¢ mozliwe skojarzenia z uwzglednieniem informacji o genetycznej sklonnosci do choroby.



SCHEMAT KRZYZOWANIA

Osobnik rodzicielski 2
N/N N/Csnb Csnb/Csnb
ZDROWY NOSCIEL CHORY
N/N 0 50% zdrowe o .
ZDROWY 100 % zdrowe 50% nosicicle 100% nosiciele
Osobnik
rodzicielski 1 0
N/Csnb 50 % zdrowe 52050 //Onzodsri?iZlee 50% nosiciele
NOSICIEL | 50% nosiciele . 50% chore
25% chore
Csnb/Csnb 100% 50% nosiciele 0
CHORY nosiciele 50% chore 100% chore
PRZEPROWADZENIE BADANIA
Jako materiat do badania w rachub¢ wchodzi wymaz ze $luzowki policzka lub tez 0,5 ml krwi

wersenianowej. O dokladnym pobieraniu probek informuje osobna ulotka informacyjna. Wynik badania jest z
reguly w ciggu 14-21 dni. Na Zadanie zleceniodawca otrzymuje material do pobrania wymazu policzkowego.



