Anomalie oka kolii
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Anomalie oka kolii je dédiéné onemocnéni riznych plemen psu. V disledku mutace dochazi k poruse vyvoje
cévnatky a k naruseni kvality vidéni, az ke zraté zraku psa. Onemocnéni neni léCitelné.

Anomalie oka kolii, v odborné literatufe uvddéna jako CEA (collie eye anomaly) nebo hypoplazie cévnatky
(choroidalni hypoplazie, CH), je celosvétoveé rozsifrené vrozené dédiéné onemocnénim oci u rliznych plemen
psu.: | pres to, jak se nemoc jmenuje, se nevyskytuje zdaleka pouze u kolii. PostiZzena jsou hlavné plemena
ovCackad a pastevecka. Z nich to jsou australsky ov¢ak (i miniaturni), bearded kolie, border kolie, kolie
dlouhosrsta a kratkosrsta, sheltie a lancashirsky pataf.22 Nemoc byla popsana také u plemen Nova Scotia
duck tolling retrivr (toller), boykin $panél, hokkaido-ken, dlouhosrsty vipet a silken windhound.23 Nemoc je
neprogresivni (tzn. nedochazi k prohlubovani onemocnéni)s a neni vazana na pohlavi.c Pes postizeny
mirnéjsi formou CEA (CH) nevykazuje Zadné klinické priznaky. Pro toto onemocnéni neexistuje lécba.

K ¢emu dochazi u CEA?

Abychom si dovedli predstavit, které ocni struktury jsou pfi CEA postizeny, vysvétlime si, co to jsou
choroidea, retina, skléra, tapetum a opticky disk.

Choroidea, neboli cévnatka, je, jak uz ndzev napovida, slozena z mnoha cév, které maji za ukol vyZivovat
ostatni ¢asti oka. Dale je sloZzena z pigmentu. Cévnatka je soucasti Zivnatky, neboli uvey, kterd tvori
prostredni vrstvu oka lezici mezi sitnici (retinou) a bélimou (sklérou), ktera tvori svrchni vrstvu oka.

Sitnice (retina) je nejdlleZitéjsi soucasti oka a tvori vnitini vrstvicku zadni ¢asti oka. Pravé sitnice zachycuje
svétlo (obraz), pfeméni ho na nervovy signal, ktery pres zrakovy nerv putuje do zrakového centra v mozkové
klre, a zprostredkovava tak vidéni.

Tapetum lucidum je reflexni vrstva cévnatky, kterd ma za ukol odrazet paprsky svétla zpatky na sitnici a
umozriuje tak lepsi vidéni za tmy a Sera u mnoha druhd savcl (napf. u lidi chybi).: U $ténat (do 3 mésicd
véku) ma tapetum modrou barvu, potom se méni na Zluto-zelenou.1#

Opticky disk, nebo také slepd skvrna, je mistem, kudy z oka vystupuje zrakovy nerv. VSechny tyto struktury
veterindrni Iékar snadno prohlédne pomoci oftalmoskopu pti vysetieni fundu (vnitiku oka).

Nejcastéji se CEA projevi jako choroidalni hypoplazie, kdy jiz v pribéhu embryonélniho vyvoje dochazi
k chybnému, nedokonalému utvareni (hypoplazii) cévnatky, ptipadné sitnice. :> Choroidalni hypoplazie je
pfi oftalmologickém vySetfeni pozorovatelnd v blizkosti optického disku jako svétlejsi nebo tenci oblast
(diky ubytku pigmentu v sitnici a cévnatce nebo chybéni ¢asti tapeta).z+s Diky tomu mizZeme v této oblasti
vidét zménéné cévy cévnatky (choroidey), které se jevi Sirsi, je jich méné a vedou nepravidelné. : Tento
defekt nemusi u postizeného jedince ovlivnit kvalitu vidéni.ss Zavaznéjsim postizenim u jedincl s tézsi
formou CEA je kolobom (rozstép) hlavy optického nervu.:3s Kolobom vznika chybnym uzavienim struktur
oka pfi embryonalnim vyvoji oka : a je pozorovatelny jako Sedé prohlubné na optickém disku nebo v jeho
blizkosti.»+ Co se tyCe ovlivnéni kvality zraku, ma pritomnost kolobomu jiz horsi progndzu. sPsi postizeni CEA
muzZou trpét pouze choroidalni hypoplazii nebo samotnym kolobomem, anebo obéma najednou.+

Dalsimi, i kdyZz méné ¢astymiz, komplikacemi CEA mohou byt nitroocni krvaceniny nebo odchlipnuti sitnice,
které podle zavaznosti mohou vést az k Uplné slepoté. s K tomu ale dochazi pomérné vzacné. : Déje se tak
jiz u starsich psa (kolem 2 let véku) a mlzZe byt postizeno pouze jedno oko nebo obé.s
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Jak se CEA diagnostikuje?

CEA se da diagnostikovat jiz u malych sténat. Nejvhodnéjsi dobou pro jejich vysetfeni je vék 7-8 tydnu.1s
Pozdéji (po 3. mésici véku) by uz oftalmologické vysetreni nemuselo ukazat vSechny vyse popsané ukazatele
pritomnosti onemocnéni, a to z divodu zmény barvy tapetum lucidum u $ténat z modré na Zluto-zelenou
a tvorby vétSiho mnoZstvi pigmentu v sitnici (tzv. ,,go normal” fenomén).1+ Pravé diky tomuto fenoménu
muze byt mnoho pripadd CEA u psl nediagnostikovano, pfehlédnuto.:

Obtiznéjsi klinicka diagnostika mGze byt u psu se zbarvenim , blue merle”, jejichZ fundus (vnitfek oka) se pfi
ocnim vysetreni mizZe jevit svétlejsi, a to mlzZe byt Spatné oznaceno jako ukazatel choroidalni hypoplazie.
35 Dalsi potiZz mlzZe byt v tom, Ze pokud nedojde k Uplnému odchlipnuti sitnice, ktera vede k slepoté (ale je
Casto pouze jednostranné), neuvidi majitel na nemocném psovi Zadné pfiznaky, tim padem se tito psi
dostanou do chovu a nemoc se dal predava na jejich potomky.

Jedinym zplsobem, jak nemoc potvrdit se 100% jistotou a zaroven rozeznat psy nosice od psl zdravych, je
geneticky test dostupny pro chovatele/majiteles, kterym u vySetfovanych pst zjistujeme pfitomnost mutace
genu NHEJ1 (viz. niZe). Veterinarni Iékar odebere maly vzorek krve nebo provede stér z bukalni sliznice a
odesle do pfislusné laboratore. Vysledky jsou znamy v fadu 1-2 tydna.:

Co je pFi¢inou onemocnéni?

Gen NHEJ1 (non-homologous end joining factor 1), také znamy jako XLF, kdduje DNA-opravujici faktor, ktery
je nepostradatelny v procesu opravy dvojvlaknovych zlomG DNA (double-stranded breaks), které vznikaji
v disledku genotoxického stresu (pisobenim UV zareni, chemickych latek atp.) a vazné poskozuji DNA.s2

Pficinou onemocnéni je mutace, konkrétné delece 7799 bp, tohoto genu slokusem (pozici) na 37.
chromosomu.s” Chromozomy jsou struktury uloZené v jadre bunék a jsou sloZzeny z DNA, nesou tedy
veskerou genetickou informaci jedince. Deleci myslime chybéni ¢asti chromozomu a tim padem i urcitych
genl (urcité ¢asti DNA), které jsou na ném ulozeny. Tato velka delece, ktera je pFi¢inou mutace, zahrnuje i
usek DNA, ktery obsahuje vazebna mista pro regulacni proteiny 2¢, které jsou dualeZité pfi procesu vyvoje
raznych tkani. 2 Predpoklada se, Ze pravé tato neschopnost navazani regulacnich protein( na jejich vazebna
mista (ktera v tomto pfipadé kvili deleci chybi) je divodem vzniku CEA. ¢Genetickym testem zjistujeme
pfitomnost mutace genu NHEJ1.

Jak se CEA dédi?
Ted uZ ndm je tedy jasné, co je pric¢inou tohoto dédicného onemocnéni. Ted jesté, jak se CEA dédi.

Dédi¢nost CEA je autosomalné recesivni 23, kdy se sledovany znak projevi u recesivnich homozygot(. 3 To
znamen3, Ze aby se u jedince nemoc projevila, musi nést dvé kopie recesivnich alel* (a/a) pro postizeny
gen (v pripadé CEA to je gen NHEJ1, viz. niZe). Jednu alelu zdédi po jednom z rodi¢li, druhou alelu po
druhém rodici. U zvifat s pouze jednou kopii recesivni alely (A/a)** pro gen se nemoc neprojevi, ale budou
to nosic¢i CEA. U nosicl je oftalmologické vysetfeni na pritomnost CEA negativni! U téchto jedincl nedojde
k postizeni o¢nich struktur, ale nemoc budou prenaset do dalSich generaci! Zdravi jedinci (A/A) budou mit i
zdravé potomstvo. Pro lepsi prehlednost dédicnosti pfi kiizeni dvou postizenych nebo zdravych psi je
k dispozici tabulka (Tab. 1) 5. V Tab. 1 je Cervené vyznaceno potomstvo postizené CEA, které vzniklo krizenim
dvou rdzné postizenych jedincu, tyto dva se nedoporucuje kfizZit! V zavorce je pak uvedeno, jak se jedinec
bude jevit pfi oftalmologickém vysetreni.



Tab. 1

oo

KRIiZENi DVOU
JEDINCU

A/A (zdravy)

A/a (nosic)

a/a (s CEA)

A/A

100% zdravé
potomstvo,
oftalmologické
vySetfeni negativni
(OVN)

50% zdravého
potomstva (OVN), 50 %
potomstva budou nosici
(OVN)

100% potomstva budou
nosici (OVN)

OVN= oftalmologické vysetieni negativni

OVP= oftalmologické vysetfeni pozitivni

A/a

50% zdravého
potomstva (OVN), 50
% potomstva budou
nosici (OVN)

25% zdravého
potomstva (OVN),
50% potomstva budou
nosici (OVN), 25%
potomstva bude
postizeno CEA (OVP)

50% potomstva budou
nosici, 50% potomstva
bude postizeno CEA
(ovp)

a/a

100% potomstva
budou nosici (OVN)

50% potomstva budou
nosi¢i (OVN), 50%
potomstva bude
postizeno CEA (OVP)

100% potomstva
postizeno CEA (OVP)

Objevuji se vsak nazory, ze se mlze jednat i o dédicnost polygenni (podili se na ni vice gena).

| kdyZ vySetreni oCi neprokaze postizeni jeho struktur (tj. zdanlivou nepfitomnost nemoci), ale geneticky
test prokaze nosicstvi recesivni alely pro CEA (A/a), tzn., Ze pes je nosicem nemoci, bylo by vhodné, aby tito
psi nebyli pousténi dale do chovu a neprendseli tak nemoc na dalsi generace, i kdyZ to neni zakdzano.
V kazdém pripadé muzZe byt doporucena konzultace s chovatelskym klubem. s UZ viibec se ale nedoporuduje
dale kriZit dva psy s pozitivnim o¢nim nalezem, tj. recesivni homozygoty (a/a)! | kvlli vysoké prevalenci
nemoci v chovech a praktické nemoznosti vyradit z nich vSechny postiZzené psy, se nedafi nemoc vymytit. 2
Plati, Ze nejdulezitéjSim opatfenim a zarukou zdravého chovu je prevence a testovani chovnych zvifat! Proto
je doporuceno provadét u sténat podezrelych plemen rutinni kontrolni oftalmologické vysetieni do 8 tydn(
véku, pfipadné vysettfeni genetické.

*alela= konkrétni forma genu

**a- recesivni (,nemocna“) alela pro CEA, a/a= recesivni homozygot

*** A-zdrava alela, A/a= heterozygot, nosic¢
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