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ANOTACE

V mé préci jsem popsala ®eptjsi ddicnd onemoceni katek. Ke kazdé
nemoci jsem napsala #gob ddicnosti daného onemoeémi, v jakych genech se
konkrétni mutace vyskytuje a ugob I€by. Dale jsem se zatiila na to, u kterych
plemen se dané choroby vyskytuji da€ji a jakym zmisobem mohou byt tato

onemocgni diagnostikovana.
V zawru jsem navrhla gktera doporgeni pro chovatele.

Kli¢ova slova: koky, dédicna nemoc, geny, plemenog¢ibé

ANNOTATION

In my work, | described the most common hereditdisease of cats. For
each disease, | wrote to the mode of inheritanadbedisease, in which genes with
specific mutations occur and the method of treatmEBmen | looked at what breeds

are the most frequent disease and on how thesasdisean be diagnosed.
In conclusion, | propose some recommendationbrieeders.

Keywords: cats, hereditary disease, genes, bresatptient
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1. Uvod

Ko¢ky pafi od neparti ke zviratim, kterd jsou v lidské populaci velmi
oblibena. Stejhtak jako u lidi, tak se i v Zivétkocek vyskytuji fiznd geneticka
onemockni, ktera mohou postizenému jedinci amazkomplikovat Zivot a &kdy

mohou byt i smrtelna.

Geneticka onemoeéni jsou mnohdy chovateli podcata anebo nejsoucas
rozpoznana. Bkteré ka&ky totiz kthem svého Zivota nemusi vykazovat Zadné
klinické priznaky onemoaini. Pokud jsou pak tato zeta normala zaazena do
reprodukce, fedavaji tato onemoéni svym potomi#m do dalSich generaci.
Dédicné choroby by rly byt véas rozpoznany a postizeni jedinciageni v chovu,

a to nejen \istokrevnych chovech, ale i u ,obgjnych* domacich ké&ek. Genetické
nemoci nizeme rozdit na vrozené vady, dalicné poruchy metabolismu,

strukturalni onemocmi a dalsi.

Od roku 1990 byl zahajen projekt vyzkumuckoho genomu. V prbéhu
tohoto vyzkumu vznikly i skteré nové technologie, které jsou schopny efekfivn
a rychleji ugit onemoceni, ktera by zastaralé metody zjistit nedokazalyzRtim
genomu je finosem nejen pro chovatele, ale i gioveka, jelikoz rekteré ka@ici

nemoci slouzi jako model pro vyzkunidicnych onemoceni lidi.

V mé praci se zadim na a@dicn4 onemocEni kocek, ktera se vyskytuji

negastji s ohledem na plemenné predispozice.



2. Cil

Cilem mé bakai&ké prace je zpracovani kompletni literarni studigéma
dédicnych chorob k&éek. V praci se zasitim na zmsob vzniku a stanoveni
dedi¢nosti €chto chorob s ohledem na plemenné predispozicéwfu prace budou

formulovana alespominimalni chovatelska dopafeni.



3. Literarni piehled

3.1. Mutace

Kazdé adicné podmirgné onemoceni vznika diky pitomnosti ukité
mutace. Jako mutace ozogeme zndny v sekvenciettzce DNA. Kazdy gen tvd
fettzec bazi (A, T,G,C), jejichz uspadani udava tvorbu jednotlivych protéin
Pokud se toto uspadani zmni, zneni se spolu s nim i pokyny obsazené v genu.

Proteiny pak neplni svou funkci a vznika tzv.mutace

Touto znEénou DNA v zarodéné linii pak vznikaji #zné typy ddicnych
onemocgni. Mutace se ignaseji z rodovské generace na potomstvo pohlavnimi
bunkami (gametami). Postizeny plod dwmira jest pired narozenim (embryonalni
mortalita) nebo se narodi s trvalou vadou, ktepakt FenasSi gametami dal na
potomstvo. Pokud se objevi onemériy které se vigdchozich generacich
nevyskytovalo, jedna se o nowzniklou mutaci. Je dileZité podotknout, Ze
zdravotni stav riwe byt poSkozen jiz mutaci v jediném genu. Nesnsiade plést

mutace a vrozené vady. Vrozené vady totiz nenggicdy mechanismus a jsou tedy

na potomky nefenosné.

3.1.1. C¥leni mutaci podle okolnosti vzniku

Mutace niizeme rozdlit do dvou skupin. Zalezi na tom, jakymtmmbem
konkrétni mutace vznikla. Do prvni skupiny spadajitace spontanni. Tento typ
mutace vznikd samovairchybnou replikaci DNA, bez zasahu mutagenu. Oljjevu
se velmi sporadicky, jelikoz DNA ma samoopravnoukiti a vyskyt takovychto
poruch se uvadi ¥adech cca. 10 Druhou skupinu pak to tzv. mutace
indukované, které se vyskytuji gaggji. Indukované mutace jsou vyvolany

vn&j&imi mutagennimi faktors.

3.1.1.2. Mutageny

Mutageny jsou faktory, které @pobuji mutace. Roztlji se do ki skupin.



Prvni skupina jsou mutageny fyzikalni, semipatun&ni z&eni, ionizujici z&eni.
Do dalsi skupiny, ozrgavaneé jako mutageny chemické, ipatagr. aromatické latky,
barviva anebo na&prizna organicka rozpoustla. Posledni skupinu mutagetvori
mutageny biologické, napretroviry. Déle se pak mutagenylidpodle toho, jestli

pasobi Fimo, nebo nefimo™

3.1.2. C¥leni mutaci podle UrovrE ovliviiujici genetickou informaci

Podle urova ovliviwijici genetickou informaci lze mutace relitd do tii

oblasti, a to na mutace genové, chromozomové anuyeréf

3.1.2.1. Genoveé (bodoveé) mutace

Vznikaji na drovni vlakna DNA zgmou pdadi nukleotid. Pokud se tyto
mutace tykaji pouze jediného nukleotidu, aanpeme je jako mutace bodové.
Genové mutace vznikaji jak v kédujicich, tak i wé@ujicich oblastech genomu.

RozliSuji se dle mechanizmu vzniku:

= Adice — pokud jsou do nukleotidové bazaazeny nadbyta:é
nukleotidové pary.

= Delece — dojde-li ke ztr&nckterého nukleotidového paru.

= Substituce — zasma pivodni baze bazi jinou. Pokud se zain
stejnych bazi (ndp purinova za purinovou nebo pyrimidinova za
pyrimidinovou), oznéuje se to jako transice, pokud vznikne

zamena mezi odlisnymi bazemi, nazyvame to transverzi.

3.1.2.2. Chromozomové mutace (chromozomové aberace)

Jedna se o z&ény struktury jednotlivych chromozaim Tyto znEny jsou
provazeny nasledky pouze tehdy, pokud neni pdjgiiestavid zachovano normalni
mnoZstvi genetické informace. Takovéto mutace skedé projevi se ve fenotypt.
Jako chromozomové aberace adrnjame inverzi, translokaci a nebalancované

aberace.
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Inverze vznika tehdy, pokud je chromozom porusedmdv zlomy. Usek
mezi €mito zlomy je pak fevracen a znovu se napoji navpdni chromozom.

U takovychto mutaci je stav ireversibilni.

DalSim typem chromozomovych mutaci je translok#&ce dochazi, pokud

je ¢ast chromozomu zipodniho vyStpena a fipojena k jinému.

Poslednim typem jsou nebalancované aberace. Ddanebaanych aberaci
fadime marker chromozom, ring chromozom, izochromgztuplikaci, dicentricky

chromozom a deleci.

Chromozomové aberace mohou byt’burozené, skdy byvaji téZ nazyvany
gametické, které jsouifpomny od zaadtku vyvoje jedince ve vSech itkach
a rekteré mohou byt fgdavany potomkm. Nebo chromozomové aberace ziskane,
téZ somaticke, vznikajici azteem Zivota fisobenim fiznych mutagennich faktir

Tyto se na potomky négnasi

3.1.2.3. Mutace genomove (numerické aberace chronumi)

NejrozsahlejSimi mutacemi jsou mutace genomovéajige celého genomu
anebo celych chromozam Paet chromozom je znakem kaZzdého druhu.
V somatickych biitkach je diploidni p&et 2n, v gametach haploidni n. Chromozomy
se lisi tvarem i velikostiZnasobi-li se celd chromozomalni sada, nazyvame to
polyploidii, coZ je stav, ktery je nesitelny se Zivotem. Pokudéhtery chromozom
chybi, byva to nazyvano aneuploitiPokud dojde ke zmnoZeni celé chromozomové

sady, ozné&uje se jako euploidie.

3.2. D&diéné onemocrni

Dédicné onemoceni je takove, které vznikad zmou DNA v zarodéné linii.
Kazdy tvor disponuje ddma formami téhoz genu - alelami. Jedngdicod matky a
druhou od otce. Pokud je alela zdravd a padjei normalni fenotypovy znak,
ozna&uje se jako alela divoka (wild). Podimije-li alela patologicky znak, nazyva se

alelou mutovanod?

Podle toho, na jaké alele vznikla mutace, rozliigerizneé typy ddicnych

onemocgni. Mutace niZe vzniknout na alele uloZzené na pohlavnich nebo na

11



nepohlavnich chromozomech. Podle toho tedy rozidej autozomalni nebo
gonozomalni onemoéni. Dale se rozliSuje to, zdali se mutantni alekombinaci
se zdravou chové jako dominantni a (Aa) nebo rese&ha)’ Dominance riZe byt
I neuplna. V takovémifpadt dominantni alela recesivni nepdilaiplré a ta se tak
miiZe casténs projevit.°.

Nesmime si také plésedicné nemoci a vrozené vady. Vrozené vady totiz

nemaji @dicny mechanismus a jsou tedy na potomkyraepsne.

Vyskytuji se vSak také onemasnr, kterd se &li jinak nez dle
mendelistickych princip dédi¢nosti. Ddicné nemoci se &i na monogent
podmiréné, polygen podmiréné a mitochondriathdédicné”

3.2.1. Onemoc#ni s polygenni @di¢nosti

Tento typ ddicnosti je podmidn vice geny, které se navzajem ovladaiji.
Nesmime vSak zagnovat polygenni édicnost s multifaktorialni, protoZze na genove

interakce ma wjsi prostedi minimalni vliv*2

3.2.2. Mitochondrialné dédié¢na onemocrni

Vznikaji mutacemi v mitochondrialni DNA (mtDNA). T typ DNA ziska
potomek pouze od matky.ékdy proto byva tento typ &dicnosti ozndovan také
jako matroklinni. Tato onemogni jsou spojena s poruchou funkci mitochondrii, coz
jsou energeticka centra bitka Proto se tyto nemoci objevuji u orgakteré pro svou

funkci potebuji velké mnoZstvi energie, rfapervovy systém nebo zrakové Gstfoji.

3.1. Defekty podmi&né dominantnimi geny

Byvaji téZz nazyvanyautozomald dominantnimi onemocnimi, ktera
vzniknou spojenim zmutované alely s alelou zdravdutantni alela se \&thto
piipadech chova jako dominantni, postizeny jedinéc $&0% pravépodobnosti
piedad zmutovanou alelu do potomstva. Dominan&dictiost je bd’ nedplna, nebo
aplna. V gipact neuplné dominantni ¢édi¢nosti lze rozliSit homozygota a

heterozygota. Homozygot ma vyrazné klinickézpaky. Druhym typem je Uplna

12



deédicnost, Bhem které std k rozvoji fenotypu jiz jedna mutovana alela. Taudi
nejsou klinicky postiZzeni jen homozygoti, ale iérezygoti®*

Onemocgni podmigna dominantnimi geny jsou vSak p&mé vzacna,
jelikoz se projevi u vSech postizenych jedirecti jsou poté z reprodukce fageni,

aniZ by toto onemoeni predali do dal&i generace.

3.3.1. Polydaktylie

Polydaktylii rozumime &Hicnou anomdlii, Bhem niZz m& ké&ka na
koncetindch vice prétnez je obvyklé. Rklad polydaktylie je zobrazen na obr. 1.
Koc¢ka ma zn¢ na gednich kogetinach gt prsti a na zadnickityii. Toto je dano
dominantnim genenPd.*® Kocka s polydaktylii miva na kéetindch i 7 prst
V Guinessov knize rekord je zapsan kocour Jake. Ten m4 jakokieos nejétSim
postem prst na kazdé tlapce 7 pést*

Tato mutace se iie objevit u vSech plemen dek, ale nejastji se objevuje u
plemene mainska myvali ke’ kde se uvadi, Ze a? 40 %kt tohoto plemene je

nositelem genu pro vznik polydaktyfie.

Predpoklada se, Ze tato mutace se objevuje ve 3ntacla, ale zatim neni
znama jejich pesnd lokace. Ani jedna z mutaci vS8ak neni pro Zdkmeky
nebezpena. Naopak postizené #coy dokazou nadbytmé prsty lépe ovladat, po
narozeni udrziidve rovnovahu, vybofSplhaji i lovi. Jediné nebezfiepro zdravi
koc¢ky by mohly byt nadbytné zafistajici drapky, které by mohly égobit fizna
infekéni onemociini®? Nadpdetny pdet prsti je udistokrevnych kéek povaZzovan
za vadu, proto je nutndikladna selekce takto postizenychiati Podob# je tomu

u oligodaktylie, tzn. snizeného qio prst.*
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Obr¢.1: Polydaktylie keek’®

3.3.2. Polycysticka choroba ledvin (Polycystic kidey disease — PKD)

PKD neboli polycysticka choroba ledvin je newjtélné onemoceni, které
postihuje nejen kiky, ale napiklad i lidi a prasata. Prvni zminky o tomto
onemockni se vyskytly v literatie v roce 1960, ale zkoumat se PKXaa az od
roku 1990 na Ohio State University.

Zviteti s PKD se jiz od narozeni objevuji na ledvinatktiny vyplréné
tekutinou - cysty. Tyto cysty jsou néjde velice malé, pouzeckolik milimetra,
proto jsou nerozpoznatelné. Bhyvajicim wkem vSak rostou a Zt8uji swvij objem,
tim padem poskozuji zdravou tkéedvinl® Postups se tak omezuije jejich funkce,
jelikoz prestanou byt schopny filtrovat toxiny. Kdyz je paéstio 75 % tka# hrozi
chronické selhéni ledvin. K tomu dochazi virpéru okolo sedmi let Zivota Key.
Choroba kot smrti.Nékdy se mohou cysty také objevit na reprothikh organech
nebo na jatrech (kolem 10 %ipad).

Priznaky PKD jsou nechutenstvi, naghmy piijem tekutin, apatie, deprese,
vypadavani srsti, Ubytek na vaze, zvraceni, pady(madmdrné maeni), polydipsie
(nadn®rna zizaé), zwtSené ledviny. Uvadi se, Ze v netestovanych popskadKD

vyskytuje téndt u tretiny zviat.

Byla identifikovana mutace v gerfeKD1, ktery koduje polycystin. &hem
mutace se za#éni C (cytosin) za A (adenin) v exonu 29.

Plemenné predispozice k této chargiou nejvice u perské kky, exotické

kratkosrsté, mainské myvali, britskéckg a norské lesni kixy. *'
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Toto onemoc#éni je nevyléitelné, selhani ledvin Ize oddalit pomoci diety.
Tato dieta obsahuje snizenkijpm bilkovin, dietni omezeni fosforu a pouZziti a&z

fosfati. 18

U dosglych katek se PKD nemusitbec projevit, protoZze g@et cyst na
ledvinach neni tak velky, aby &a vykazovala &aké klinické fiznaky, a proto se
pak mize dozit normalniho&ku. V takovémto fipadt ale hrozi nebezpé Ze bude
choroba pedana potomkm. Dilezité je tedy testovani kek. To se provadi pomoci
ultrazvuku ve sté okolo 10 ngsiai. Presnost diagnozy je pak az 98%e#tEjSi a

v s

99,9%.16

3.3.3. Hypertrofick& kardiomyopatie

Hypertrofickd kardiomyopatie (HCM) je ngstji diagnostikovanym
onemockni kosek. Odhaduje se 1ijpad na 500 jediric > Onemocaini vznika
mutaci gefi pro strukturalni bilkoviny svalovych bék srdce. HCM je onemo¢ni
myokardu, zejména pak ztlgat levé komory srdai. Fi tomto onemoceni dojde
k hypertrofii stny komory, gicemz komorova dutinatstane stejnd. To ma za
nasledek zvyseni diastolického tlaku v kamdtery zfisobi roztazeni sén Zarove
se snizuje schopnost kontrakce svalovych viakenoKdsd zvfat s HCM tudiz
potrebuje delSi dobu k uvaini srd€ni stny, proto méa pak takto postizeny jedinec
zvySeny diastolicky tlak v komorach, hlavmpii vysSSi srdéni frekvenci a také
zvysSeny tlak v levé sini a v zilach. Wigledku toho mohou v Zilach vznikat krevni
srazeniny. Ty mohou uzavirattpok ve velkych cévach panevnich a vést az k

paralyze panevnich koetin.

Rozvoj HCM a jeji symptomy zavisi na tom, do jaké&yme zesilend sha

komory.

Hypertrofii mizeme rozdlit na dva druhy:
a) globalni hypertrofie — postiZzeniésty levé komory je rovnoginé
b) segmentalni hypertrofie — postizené jsou jekterécasti srdce

U kocek s timto onemoa@mim je typicky pevazi edém plic, proto je nutné snizit

tlak v malém krevnim aihu, tedy ze srdce do plic. DalSimiiznaky HCM je
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systolicky Selest, letargie a klidova dusnost. Makopicky je na srdci patrné
komorové zbytani. Na histologickém obrazu je moZzno pozorovat petéglanou

strukturu svalovych vldken, #genf jejich objemu a hroméul vaziva®®

Nejvice postizend plemena jsou mainsk& myvatik&oa ragdof®, prevazm pak
kocoui stiedniho wku. ® Diagn6za se provadi echokardiografii (u 18sfmich
a starsich kiek) a genetickym testef.

Byly objeveny mutace v dkolika genech kodujicich proteiny sarkomem,
véetre genu MYBPC3 Prvni zvieci model byla pray mainska myvali kéka.
U vSech mainskych myvalich &k s HCM byla identifikovana mutacA31P
v exonuMYBPC3 Bylo prokdzano, Ze mutaci G (guanin) za C (cyfpsipozici
kodonu 31 doSlo ke zin¢ struktury molekuly proteinu. U mainskych myvalich
koc¢ek byla dale zjig&ha mutaceA74T. Zde se jedna o jednobodovou&m G za A
v 74. kodonu. U plemene ragdoll byla téZ #jigt mutace v proteinu MYBPC3,
avSak u tohoto plemene se jedna o jednobodovograa@ za T, coZz ma za nasledek
zménu aminokyseliny argininu na tryptofan. Vy&ti zjifuje pitomnost nebo
negitomnost mutaceA31P a A74T v genu MYBPC3 u mainské myvali kiky
a mutaceR820Wv genuMYBPC3u plemene ragdoll. Pro ostatni plemena neni zatim
metodika testovani dostupfia.

Fighi Arlum

normalni srdce hypertrofické srdce

Obr&.2: HCM — hypertroficka kardiomyopaffe

3.4. Defekty podmiréné recesivnimi geny

Tento typ onemocmi se téZ nazyva autozomdlmecesivni onemoemni.

Defekty podmigné recesivnimi geny vznikaji v fippmnosti zmutovanych
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recesivnich alel, které jsou uloZzeny na autozomBokud je jedinec homozygot pro
zmutované alely (ij. je recesivni homozygot), onemini se u &j projevi a je tedy
od ostatnich snadno rozpoznatelny &enbyt vy¥azen z chovu. Zdravy jedinec je
pak ten, ktery ma abalely dominantni. Mohou se vyskytovat také hetggosi. To
jsou jedinci, kt&i maji také jednu dominantni - zdravou a jednu secé -
zmutovanou alelu. Zmutovand alela ma povahu recgdiwdiZ se klinicky neprojevi.
Takovyto jedinec je pak Klinicky zdrav, jelikoz zd@a alela potld Gcinek
.,nemocné” (zmutované) alely. Zmutovanou alelu plekpgedava do poloviny svych
pohlavnich buék. Pokud se pak v populaci spoji gamety nesoucitawanou alelu
s dalSimi heterozygotnimi mutanty, vzniknou homatigdkte'i jsou jiz fenotypo¥
postizeni. Heterozygoti se v populaci vyskytuji iem ¢astji nez homozygoti,
proto je nutna selekce. Autozomélrecesivni onemoeni je nejvice patrné tehdy,
kdyZz se zdravym rodim narodi nemocny potomek. ProtoZe jsou geny pr@owlan
chorobu na nepohlavnich chromozomecliZzenbyt homozygot pohlavi sakitio i

santiho?

3.4.1. Glykogendza

Glykogen6za (GSD) je onemasri, které vede k poruSe metabolismu
glykogenu. Ta je zdfinéna nedostatkem enzymu GBETento enzym je
odpowdny za ¥tveni a transformaci glykogenu ¥lé. Glykogen je sloZzeny cukr,
ktery je ulozen viznych €lnich tkanich. V pipad potteby ma pak organismus
schopnost si z glykogenu syntetizovat molekuly gk Ta se uvaluje do krevniho
ob¢hu a vyuZivaji ji pak uzné tkag. Syntézu glukézy umakiije rozwtvena
struktura glykogenu. Glukéza také byva ddat pijimana potravou a poté
v organismu femsnéna na triacylglyceroly, které jsou ukladany v tu&otkani.
Pokud je vSak GBEnedostatek, vede to k abnormélnimu uklddani glgkagve
svalovych biikach, jaternich hikach a neuronech, coz ma za nasledek smrtici
organové dysfunkc& Nemocna koata \&tSinou umiraji ped porodem, dhem
porodu, nebo kratce pasm z divodu hypoglykémie, neboli snizené hladiny cukru
v krvi. Kotata nemaji dostatek energie, ktera jefgtma pro prvni hodiny Zivota.
Pokud zvie nezerie po porodu, dostavi se djmpiiznaky do 8 misial a katka pak
kratce nato umira. Toto oneme@aon se projevuje slabosti, svalovymi zaSkuby,

svalovym tesem, hor&kou, neschopnost pouZzivat ketiny.
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Glykogenoza se vyskytuje u plemene norska lesik&oPoprvé bylo
popsano ve Spojenych statech. Od roku 1996 je uyvgeneticky test. Toto
onemockni je neléitelné, pouze se mohou zmirnit jehtizmaky. Lze ho testovat

v kazdém wku. 2

3.4.2. Spindlni svalova atrofie

Kosterni svalstvo je ovladatelnély proto je €lo schopné pohybu. Pokud
ale dojde k odut®eni spou&tu cinnosti kosterniho svalstva, @& se schopnost

]

pohybu zhorSovat. émito ,spousci jsou misSni motoneurony, ty aktivuji kosterni
svaly korgetin a trupt?* Okolo 3 — 4 nisice se zZmou objevovat prvni ffiznaky,
nag. svalova slabost a Ubytek svalové hmoty. Totizajuje zvlastni houpavou
chazi kotat. Ve st&i palroku jsou jiz panevni kafetiny zn&né ochablé a kat neni

schopné nap vyskait. 2°

K odumirani motoneurdn dochazi z vodu mutace v genlIX1.6 Toto
onemockni neni doprovazeno bolesti. Pocgmnim rychlém nastupu klinickych
piiznalka se dalSi rozvoj nemoci zpomaluje, az se nakonstaziave fazi ufité
svalové atrofie a slabosti. Kka Zije celkem normalni Zivot, je schopna doZzit Se

let 2

Prvni gipad spinalni svalové atrofie byl zaznamenan v 4827, ale ficina
tohoto onemoani byla objevena aZ v roce 20860Onemockni se vyskytuje u

plemene mainska myvali &ka, kde se vyskyt onemaam odhaduje na 1 - 5 %.

3.4.3. Hydrocefalus

V mozku jsou utité oblasti, které tvid komorovy systém. Tento systém je
vypInén tekutinou nazyvanou mozkomisSni mok, ktera chr@anvyzivuje CNS.
Komorovy systém je vystlan ependymalnimiikami, které jsou pokrytéasinkami
a podileji se na tvoomozkomisniho moku (CSF) i na jeho prénd Pokud je vSak
jedinec postizen hydrocefalem, CSF se hromadi \kmam Ukor vlastni nervové
tkarg, coz ma za nasledek roigii komorového systému mozRudisledku toho
dojde ke zvySeni nitrokomorového tlaku a k nitrokmavému krvaceni, ztrét

neurori, nervovych funkci, poruchou istintho mozku, komor a mages?
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Z divodu zvySeni nitrolelmmiho tlaku dochazi u rostoucich #ati k vyklenuti
lebeini dutiny a zteteni lebéni kosti®

Tato choroba postihuje CNS. Je vSak wekopongrné vzacna. Hznaky
hydrocefalu kroma fyzickych zneén na lebce je zéméné chovani, nap plachost,

zachvaty, snizena inteligence, poruchy motorikghzaty a vykulené &.?°

Diagnostika se provadi pomoci RTG, elektroencefaliiig ultrasonografii
nebo magnetickou rezonanci.cb@ je mozna, ale zavisi naiginé hydrocefalu a
fyzickém stavu zvete. L&i se pomoci Iék limitujicich produkci CSF, nappomoci
kortikosteroidi, nebo chirurgicky . Neni zatim zndm&gna lokace genu, ktery
hydrocefalus zfisobuje®

3.4.4. Progresivni degenerace sitnice

Sitnice je tké, kterd se nachazi v zadkasti oka a je tviena d¢ma typy
burgk, které se nazyvaji fotoreceptory. Tytocsocivné buiky jsou dvojiho typu,
a to tyinky (rod) acipky (cone). Tyinky rozliSuji odstiny Sedi a umbdji tak
vidéni za Seragipky pak zprosedkovavaji barevné vidi. RozliSujeme dva typy
degenerace (atrofie), a to PRA-rAdc a PRA-Rdy.

PRA-rAdc je onemoaini s autozomakh recesivnim typem dali¢nosti.
Vznika mutaci v gen€EP29Q pii niz dochazi k postupné degeneraci sitnice, jgliko
fotoreceptory nejsou dostate cévreé zasobeny. Kéka je do 1,5 roku bezifznaki,
po této dob se vSak zrak zZae postupé zhorSovat, az nakonec dojde v 5 letech
k Uplné slepat Tato forma se vyskytuje ipvazrR u plemen habeSska @

a somalska kika. Byla vSak zaznamenana i u jinych plemen,inaprnish rex
a siamska k&ka. V roce 1983 Svédstidci zjistili, Ze kwali uzkému inbreedingu, je
vyskyt PRA-rAdc u habe$ské oy az 45%

Jak jiz bylo zmigno, existuje i dalSi forma PRA, a to PRA-Rdy. Taioma
se, na rozdil od prvni ziované, ddi autozomalé dominantd. U tohoto
onemocgni se klinické piznaky z&nou objevovat jiz okolo 7. #sice Zivota.
Nemoc ma pak velice rychly {gich a slepota se dostavi jiz v 1 roce. PRA-Rdy je
zavintna mutaci v genuCRX a vyskytuje se pouze u plemen habeSskék&o

a somalska kika. Tato forma je vsak velice vzacHa.
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VySefeni se provadi pomoci ERG,¢Hem kterého elektroretinograf
zaznamendava signél vyvolany visualnim pgdm. Toto vySeéeni se musi opakovat.
DalSi vySeteni se provadi molekulatrgenetickym testenNeexistuje zadna ¢éa
ani zpomaleni postupu nemoci. #a se vSak s timto onemaeim dokaze naiit
Zit. Je vhodné, aby ji majitetipejmensim Zivot uletil napr. tim, Ze v mistech, kde
se ka@ka pohybuje odstranirpdmety, o které by se mohla porafit.

3.4.5. Mukopolysacharidéza VI

Mukopolysacharidoza VI je lysozomalni onemé&tin s autozomékh
recesivnim zppsobem ddicnosti. Toto onemocmi je zpisobeno deficitem enzymu
arylsulfatazy B. To ma za nasledek nahroémadlermatanu sulfatu, ktery je jednou
ze sodasti pojivové tka#é v mnoha &lnich buikach — nap jatrech, Kzi, svalech,
kostni deni a bilych krvinkach* V diisledku toho dochazi k vaZznému naru$eni
dulezitych €lesnych systéfni organi. Proto je vyvin koky zcela narusen, objevuji
se u R®j ruzna kardiovaskularni onemagn, onemoc#ni pohybového aparatu
I nervového systému. Postizen&ka je zakrila. Onemoc#ni se projevuje tim, Ze
zvite pomaleji roste a ma deformovanou kostru.ckéo md malé usi a Siroce
posazené ®. Priznaky jsou patrné ve $ta6 — 8 tydri, kolem 7. nésice dochazi
k zakalu rohovky. Pokud je kostra deformovanazenv rekterych gipadech tlait

na michu a to ize vést ke slabosti panevnich ketin ¢i dokonce k ochrnuti.

Kromé jiz zmirénych @iznaki se onemoaini déle vyznéuje bolestivymi
klouby, problémy s drZzeningla, miznymi kosternimi deformacemi, rapgtim, ze
kocka mize mit panevni kafetiny delsi nez hrudni, kosti jsou ztené acastji

dochazi k jejich zlomeninari.

Na zaklad mutani analyzy vzork DNA byly identifikovany pomoci PCR
metody d¥ rizné mutace. Mutac&476P, zjiStnad u kaek z Italie a Severni
mutace D520N ktera zfisobuje mirgjSi formu nemoci. U &kterych ka@ek se

mohou vyskytovat mutace &8*

20



3.4.6. Chédiakiv — Higashiho syndrom

Toto onemoceéni bylo popsané u perskych dak*° Vyskytuje se i u koek
s namodralou srsti a Zlutozelenou barvou duhd{Ryojevy této nemoci jsou velka
cytoplazmaticka granula, ktera seitve leukocytech, a melaninova granula,ifeo
se v srsti. Melaninova granula tgobuji castény albinismus a bledost duhovky.
Koc¢ky s timto syndromem jsou vice nachylné k respiim infekcim, trpi fotofobii
a zvySenou krvacivosti. L&ba se provadi pomoci vitaminu C, ktery podporuje

tvorbu krvinek a krevnich destk®

Toto onemoceni zagricinuje mutace v gen€CHS] ktera vede k nedostatku

enzymu tyrozinazy. Ta zodpovida Zemenu aminokyseliny tyrosin na melanin.

3.4.7. Gangliosid6za GM2

Gangliosiddézy jsou skupiny onemaen, kterd spadaji do tzv.
lysozomalnich gédavych poruch?® Lysozomy se nachazi uvhibuiky a jejich

Ukolem je odbouravatjstit a recyklovatiizné chemické latky.

Onemockni GM2 vznikd mutaci v gentHEXBB?? V disledku mutace
dochazi k nedostatku nebo zhorSené aktiviysozomalniho enzymuf-N-
acetylnexosaminidasy. Ten nébe zpracovavat chemické latky, kigp GM2
gangliosidy’. Ty se pak ukladaji v lysozymech mozkové t8m vazs tak naruduiji
jeji funkcé!. Tato mutace se ngstji vyskytuje u plemene barmska d#@ a

americky korat.

Prvni iznaky se zénou objevovat kolem 3. gsice ¥ku. Kotka ma nejistou
chazi, trese se ji hlava a zadni ketiny. PozdjSimi pfiznaky jsou slepota,
epileptické zachvaty, nebo ztrata pohyblivosti d&tm. Barmské kéky se &tSinou

doZivaji 6 n¥siai a poté umiraff.

Diagnoza se @i neurologickym vyséenim, mikroskopickym vySgnim
mozku nebo biochemickym testem, ktery prokdze hdsmia Gangliosidozy.
Testovani barmskych kek na GM2 z&lo vroce 2006. fenasSéi se vyskytli
u poloviny testovanych chovatelskych stani&ld/by byt dbano na testovanidek,
jelikoz procento fenaSeéa je opravdu velmi vysoké. V stasne dob se pro

diagnézu GM2 vyuziva téZz PCR metoda, ktera @anbyt rychlejSi nez s@asné
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metody molekularnich diagnostickych metod pro tey&ni genetickych

abnormalit*?

3.4.8. Kozni astenie

KoZni astenie je &licné onemoceni pojivové tkas, které vznikd vadnou
tvorbou bilkovinné molekuly kolagenu. Ten podporupmo jiné elasticitu
a pruznost &Ze. Jeho nedostatek vede k astenii, ktera se pijejégnkou, nkkou
kazi. Astenie vznika odliSnym usfadanim kolagennich a elastickych vliakenizik
Tato vlakna jsou na rozdil od normélnich jedingspdadana chaoticky a maji
raiznou tlousku. Kiaze je mén elasticka, na pohled velmi sucha. Lze ji extrémn
natahnout, icemz se stava, zetke praskne, ale rana nekrvaci a hoji se velice

rychle.
RozliSujeme dva typy koZni astenie:
1) Recesivni — dermalni kolagen je uipdan nepravideth a je v @M
nedostatek enzymu prokolagenpeptidazy. Vyskytuje Isenalajské keky.

2) Dominantni — kolagenni vlakna jsou ushpdédna nefehledr, jsou kratsi,
v kiiZi je snizeny obsah kolagenu, ale prokolagen jermalnim mnoZstvi.

Vyskyt byl zaznamenan u domaci kratkosrstékko

Diagnostikovat chorobu Ize na zaktaklinickych priznaki nebo histologickym
vySetenim Kize nebo vyp&tem indexu extenzibility le. (U postizenychdek index

presahuje hodnotu 19%).

Vypocet indexu extenzibility:

Délka natazené koimni fasy na hibeté
Ie = x 100 (0“‘)

Délka téla pacienta

Toto onemoceni je neléitelné, zvfata by nsla byt tudiZ vyazena z chove.

Byly zdokumentovany i tzv. ,akdlené” kaky. Tato zvfata také trpi astenii. Jejich

kuze se extrénmthnatahla do dlouhych vybka na zadech, kteréipominaji Kidla.
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Tyty vyristky navic byvaji pokryté srsti &kdy mohou obsahovat i svalovéa vidkna,
takZze s nimi kéka dokdze i mird manipulovat. Tyto vyistky se mohou odéta

velice snadno odtit, aniZ by rana krvacel#.

3.4.9. Albinismus

Onemocgni zpsobuje poruchu pigmentace. Normalrse v pokoZzce
nachazeji melanocyty. To jsou pigmentovékyy které produkuji pigment melanin,
ten chrani pokozku proti Skodlivémuieai. U albii se v pokoZce melanocyty
nachazeji take, ale nejsou schopny vkgv&@&nzym tyrozindzu, ktera je pro tvorbu
melaninu nezbytna. To znamena, Zékyopostizené albinismem maji bilou sraizk

i nepigmentovanou duhovku.

3.5. Defekty podmiréné geny vazanymi na pohlavi

DalSim gipadem jsou mutace gerezicich na pohlavnich chromozomech.
V tomto gipact se pak onemoeni vyskytuje pouze u titého pohlavi. Jeidezité
fici, Ze na pohlavnich chromozomech lezi i genyréktge pohlavim nesouviseji.
Nap. u katek jsou na chromozomu X uloZeny geny ofijici barvu srsti. Z toho
vyplyv4, Ze ne vSechna oneménh zpisobend geny vazanymi na pohlavi
s pohlavim &sné souvisi. Stej#é je tomu i naopak, kdyédicnd onemocEni vazana
na pohlavi vznikaji na autozomech. Pokud chcentewstly sledovat, je nutné znat

rodokmen a fedky jedince, abychom mohli mapovat eventuéini vady

3.5.1. Hemofilie

Hemofilie je onemocini, které je charakteristické nachylnosti hemd{gico
jedince ke krvaceni. Toto onemdaan vznikd nedostatkem koaguitdho faktoru

v krvi. Tedy faktoru, ktery je zodpeéuny za srazeni krve.
Hemofilii délime do dvou skupin:
1) Hemofilii A

2) Hemofilii B>
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Hemofilie A, nekdy také nazyvana klasicka hemofilie, vznika nedt®m faktoru
FVIII (antihemofilicky globulin)¢i snizenim jeho funini aktivity v disledku mutaci
genu pro tento faktor. Geny pro faktor VIl jsou istdny na chromozomu X, proto
je toto onemocini vazané na sathpohlavi>® Projevuje se vysokou krvacivosti
pievazig do mekkych tkani a kloub. Pokud je krvaceni dlouhodobé, vede to
k riiznym kloubnim onemoenim.*® Zviiata s aktivitou faktoru VIl kolem 5 - 10 %
normalniho stavu sponténekrvaci, ale vykazuji prodlouzené krvaceni pauta
operaci. Pokud je hladina FVIII mensi nez 2 % ndnité stavu, zvata trpi €Zkym
krvacenim. Hladina faktoru VIIl nad 25 % normélmistavu se iz krvacivosti

neprojevuje. Plemenna predispozice je&as§jsi u perskych keek>*

Hemofilie B, ozn&ovana jako vanmi nemoc, vznikd nedostatkem faktoru
IX. Stejré jako hemofilie A je i hemofilie B, respektive gepyo faktor IX, vazana
na pohlavni chromozom X. PostiZzeni jsou tedy kéicaatimco kéky mohou byt
,pouze* prenaseky. °® Onemoctini se projevuje nefive kolem 6 nisiai Zivota,
vétSinou Ehem rgjakého rutinniho veterinarniho vygeni. Kad’ata maji ¥tSi sklon
ke krvaceni Bhem a@kovani, rtkdy také mohou krvacet Zioci dasni. U hemofilie
B je klinicky obraz velmi podobny s hemofilii A. Fata s extrémhnizkou aktivitou
faktoru 1X, tj. mér nez 1 % umiraji po porodu nebo kratce pmnPokud je aktivita
5 - 10 % normalniho stavu, tkicse postizenym jeditien hematomy a hemoragické
vypotky €Inich dutin. Pokud je aktivita 40 - 60 %, jsou iatéd bez fiznalki a
vysledky tesi koagulace nevykazuji odchylky. Jak jiz bylo z#ma vySe, zviata se
testuji na hemofilii pomoci testovani hladiny kogoich faktofi z odebranych
vzorka krve. Hemofilii B trpi pedevSim birmy, britské R&ay, devon rex a siamské
kocky. Lécba hemofilie se provadi pomoci transfueestvé neb@erstw zmrazené

plazmy o mnoZstvi 6 -10 ml/kg kaZdych 12 hodin, wbkrvaceni nezmizi’

3.5.2. Kryptorchismus

V prenatalnim vyvoji jedince se varlata vyvijejbiSni dutiré. Jiz v tomto
obdobi sestupuji d@giselného kanalu a odtud pak do Sourkektsré druhy zviat se
jiz se sestouplymi varlaty narodi, u jinych varlaastoupi az kratce po porodu.
Nekdy se vSak stane, Ze varlata nesestouptistazou v KiSe, nebo viiselném

kanale®
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Pokud varlata nesestoupi do dvotsii, mizeme hoviit o kryptorchismu.
Ten dlime na jednostranny a oboustranny neboli bilatéral V pifpads
jednostranného kryptorchismu jedinci sestoupilo zeogedno varle. To je sice
schopné produkovat testosteron i spermie, a&bstp bychom takto postizeného
jedince n&li vykastrovat, jelikoz by tento defektigdaval dale. Bilateralni

kryptorchismus znamena, Ze samci nesestoupilo 24fteéa je proto neplodny’

Diagnoza se provadi prohmatanim Sourku. Pokud &rgptsmus objevime,
je nutné nechat nesestoupla varlata odstranitvaaolz hrozi nejen riziko infekce, ale
v pozajSim wku jedince i tizné typy rakoviny. U kocotirje vyskyt kryptorchismu
kolem 2 %. Na kryptorchismus jsou nejvice zatiZzplemena perskd a himélajska
kocka. Zpisob @dic¢nosti je recesivni, vazany na sdarpohlavi, kde se fenotypicky
projevi u homozygait*°

Obr&.3: Kryptorchismu®

3.6. Defekty, jejichz zgsob dédiénosti neni doposud znam

V této kapitole jsou popsana onemeéah jejichz zmsob ddicnosti se

doposud nepodido zjistit.

3.6.1. Alopecie

Alopecie gedstavuje Uplnou nebtasténou absenci chldpna mistech, kde

se za norméalnich okolnosti vyskytuji¢kdly je alopecie jako chovatelsky standard
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napg. u katek sfinx a kanadské bezsrsté. U jinych plemen je tmemoc#ni
povazovano za patologické a nazyva se hypotrichda#gozomal recesivni
onemockni. Praidla srst je vidt hned po narozeni, do 10 az 14ide pak vyvine
alopecie. Pro toto onemasn je typicky slaby vyvin primarnich folikdl

Onemockni je nelgitelné?

Obr¢.4: Alopecié®

3.6.2. Hypertyre6za

Hypertyredza je typické onemasri kocek starSich deseti let, provazené
nadbyténou produkci hormah Stitné Zlazy (tyroxinu) a vznikem nadorByla
zjiSténa ddi¢cna predispozice u plemene habeSskékap avSak konkrétni zgob
dédicnosti neni zatim fgsré znam. Kaata se rodi zdravackterym se dostavuji
prvni @riznaky kolem 9 résiai. Zvirata jsou oproti vrstevniikn mensi, maji kratké

koncetiny, Sirokou hlavu, jsou vice vnimavécvstresu.

Diagnéza se provadi Bupalpaci stitné Zlazy, nebo stanovenim hladin
celkového tyroxinu. AZ u 90 % hypertyre6znich favijsou hodnoty celkového
tyroxinu (T;) vysSi nez je horni hranice fyziologického rozmeza to 40 — 50

mmol/I.3 Lésbu Ize provadt chirurgicky nebo pomoci radioaktivniho jodt.
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3.6.3. Anomalie cévnich prstenic

Do této skupiny pét n¢kolik onemocgni, kterd maji za nasledek abnormalni
vyvoj velkych cév Bhem embryonalniho vyvoje. U jedines €mito anomaliemi
byly zaznamenany chromozomalni abnormdlitfiedpoklada se, Ze rizikovymi
faktory pro defektni vyvoj aortélnich obloljsou teratogenni latky a nedostatek
vitaminu A. Sem spada vyskyt perzistentniho pravatrtalniho oblouku (PRAA).

Anomalie cévnich prstefidvori 95 % vSech cévnich anomaliidek. Nejvic
piipadi bylo zaznamenano u plemen perskych a siamskyébkkdyto anatomické
odchylky maji za nasledek zuzeni jicnu a kardioukski problémy. Postizené
ko¢ky pomaleji rostou, celkov&lesna kondice je Spatna, objevuji se u nich plicni

Selesty. Léba Ize provést jedinchirurgicky korekcidchto anomalif?

3.6.4. Hluchota

Dédicna hluchota se vyskytuje témvzdy u plemen kiek, které maji bilé
zbarveni kize a srsti. Bila pigmentace nemusi byt ale po cdtden nckdy stai
pouze bilé skvrny. i@sny zjisob ddi¢nosti zatim neni znamirdtpoklada se, ze
hluchota je onemoeni s polygennim zjsobem ddi¢nosti.

Vliv na ni méa rekolik faktord, hlavre ale vSak jiz zmiovana bila pigmentace
srsti. Pokud ma totiz kéia bilou barvu, znamena to, Ze jiwzka srsti pigment zcela
chybi. Pigmentové hiky, melanocyty, vznikaji ze stejného zakladu jakkvraté
vrstvy nachazejici si uviiicha. Pokud tedy nathe vzniknout pigment, nemohou
vznikat ani cévy a visledku toho dochazi k jejich degeneraci. Nemohot by
vyzivovanyiasinky uvnit ucha, které jsou zodp&iné za pevadni vzduchového
vinéni na elektrické impulsy. J&StetSi rizikova skupina jsou bila zeta s modryma
o¢ima. Tento vzhled totiZz jeStvice podporuje zmibvanou teorii, jelikoZ anto

jedincim chybi pigment i v duhovce.

Pokud se narodi kéts timto @dicnym onemocénim, narodi se zdravé a
k rozvoji defektu dochazi az kolem 7. tydrikw. Kot'ata by se tedy neffa testovat
piilis brzy*® Toto onemocini je neléitelné, pouze Ize sniZit jeho vyskyildadnou
selekci. Hluchota e byt jednostranna nebo oboustranna, podle toka\tie

vykazuje Kklinické piznaky.
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VysSeteni se provadi pomoci audiometrického vigsdt tzv. BAER testu —
snimani evokovanych potendidhozkového kmene pomoci elektrod, které seéetivi
nasadi na hlavu. Pokud jsou iata hlucha oboustradnpozorujeme u nich potize

s orientaci, jsou lekavagkdy nervézni a agresiviif.

3.6.5. FCKS (flat chest kitten syndrome)

FCKS se projevuje zplastim hrudniho koSe Kat. Takto zdeformovany
hrudnik pak tl& na srdce a plice a koma nasledd problémy s dychanim, protoze
se spravé nestahuji a neuvialiji meziZzeberni svaly a svaly branice.tita rychleji

dychaji, aby ziskala vice kysliku. DalSi problémgjinkoata i piijmu potravy.

Hrudnik se zéne deformovat mezi 2. a 10. dnem Zivota.pgRlpaci hrudniku
lze nahmatat ostré hrany po jeho stranach. Pokurpl@stni menSiho rozsahu,
kotata se dokdzou uzdravit sama. Pokud lpeZije déle nez 3 #sice, ve wtSing

piipadi prezije. FCKS se riize vyskytnout u vSech kek bez ohledu na plemeno.

Diive se pedpokladalo, ze Zsob ddicnosti FCKS je autozomain

recesivni, ale v s@asné dob se \&dci spise fikloiiuji k polygenni ddicnosti.*®

3.7. Diagnostika @di¢nych onemocrni koc¢ek

V sowasné dob je u kaek zjiS€no a zdokumentovano na 186ddnych
nemoci a kazdy rok totéislo roste, také diky stéle se rozvijejicim diagickgm
metodam. Genetické testovani j@etité hlavie proto, Ze jsou odhalena i klinicky
zdrava zviata, ktera jsou pouze heterozygotnintenaséi a mohou tedy byt

vyiazeni z chovd?

3.7.1. Typy test

Existuji mizné metody zjifovani ddicnych onemoceni, nekteré jsou
ponerné jednoduché, jiné sloZjsi. Nag. oftalmologické vySéeni odhali ddicnou
nemoc @i, z krevnich test Ize zjistit hematologické onema#m, nebo je mozné

dédicné onemockni stanovit elektronovou mikroskopii z biopsie tkan
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V piipact molekular genetickych test mohou byt mutace zfidvany fiznymi
zpisoby. Jeden z moznychigoh predstavuje ima detekce, vyhledavaci metody,
které prohledaji sledovany usek DNA a zjisti, jesté tam objevila &aka
abnormalita. Jako dalSi metodaze byt pouZzita sekvéni analyza, ghem které je
stanovena sekvence DNA depré stanoven typ mutace a jeji pozice na dané

sekvenci.

Konkrétni diagnostiku nadp deédicnych onemoceni metabolizmu umaiuji
diagnostické testy, na které se specializujkteré laboratte. Ty jsou schopny
pomoci &chto test odhalit konkrétni &dicné poruchy metabolismu tak, Zéepré
uréi poruchu ve strukiie bilkovinné molekuly. Vzorky pro vydewani poruch
metabolismu se ziskavaji z tho jelikoz zni lze nejlépe odhalit ukladani

abnormalnich metabailit

Funkci enzynd mapuji tzv. proteinové testy. Tyto testy jsou a&klice
narané jakocasow, tak finargné. Vyuzivaji je spiSe &dci, ktai zkoumaji nova
dédicna onemoceni.

Velice efektivni jsou DNA testy. Jejich vyhoda gp@ vtom, Ze je lze
aplikovat na jakémkoliv zvéti, bez ohledu na to, jak je staré. Nejsou aninéad
specialni poZzadavky na zkoumané vzorky, jelikoZgbpouze malé mnoZzstvi a Ize

ji ziskat z jakékoliv biiky (krev, vlasy, sperma, sliny}.

3.7.1.1. DNA testy

Jednim z DNA test ktery hraje v diagnosticezdicnych onemocéni velkou
roli, je metoda nazyvana polymerazae&zova reakce (PCR). Pr@decky vyzkum
je poteba zna&né mnozstvi studovaného DNA Useku. PCR fiev@atna v tom, Ze
tento zkoumany Usek dokéze rychle a spoléhitimnozit a rozpozna a identifikuje
geny, které jsou v asociaci s danou chorobou. PgkugiS€na @icina onemocéni
na DNA Urovni, niize byt na jejim zakladvyvinut geneticky test, ktery umozni u

dal$ich nemocnych et presnou diagnézet

Podstatou této metody je enzymova syntéza noigghci vybranych Gsek
dvourettzcové DNA. K této syntéze dochazi ptippjeni dvou primet, které se
navazi se na protilehi@tzce DNA tak, Ze jejich 3" OH-konce simji proti sok.

PCR umo#uje amplifikaci (exponencialni zmnozeni) DN/ vitro, které se
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uskuténuje diky vlastnostem termostabilni Tag-DNA-polynsrgta je izolovana

z termofilni bakterieThermus aquatic)s PCR je déle zaloZena na rozpoznéni
primeri (specificky kratkych oligonukleotig, které jsou hybridizované na jedno
cilové rettzcové DNA. To vede k nasledné polymerizaci DNA deldge/nimu
namnoZzeni jiz tive znamych DNA fragmeat V metod PCR se pravidetnstidaji

tii cykly, které jsou zavislé na teptotDenaturace dvouvliaknové DNAfipojeni
primeri k odcdtlenym vlakrim DNA a syntéza nové dvouvlaknové DNA, ktere

umoziuje DNA-polymeraza.
Jednotlivé faze Ize zjednoduggropsat nasledon

1) Denaturace. #ni je dvouvlaknova DNA denaturovana na gednovidknové
templatové molekuly DNA i teplot 94 °C.

2) Annealing, pi teplo€ 30 — 65°C nasedaji oligonukleotidové sondy (primery)
na obou stranach cilové DNA.

3) Elongace. V této fazi dochézi k syntéze novych etdgomoci termostabilni
DNA polymerazy od 5° konce ke 3" konci. Tatast se provadi o tepto65 —
75°C.

Reakce se provadi vthermocycleru. V tomtdizemi se automaticky &ni
teplota v naprogramovany@asovych intervalech. Dle délky amplifikovaného asek
DNA a konkrétni sekvence primefe tt‘eba optimalizovat igsnou hodnotu teploty
a dobu trvani jednotlivych krdk Ke zdvojnasobeni a exponencialnimuusar
poctu Useki DNA (ohrangenych misty, na které se napojily primery) dochazi
v pribéhu 20 — 30 cyKl. Vysledek reakce PCR jsou fragmenty DNA definované
délky analogické restrénim fragmenim, jejichZz gitomnost v reaéni snesi se
prokazuje nap stanoveni jejich velikosti elektroforézou v pddpdamidovem nebo

agar6zovém geltf.
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4. Zaver

V mé praci jsem se snaZila popsatéasfjsSi ddicné onemoceni kosek.
Nejprve jsem popsala mutace, jejicéleshi podle okolnosti vzniku a podle Uravn
ovliviujici genetickou informaci. Déle jsem se snazilgwilit, co je to ddicné
onemocgni. Jednotliva onemoéni jsem rozdlila do ¢étyr skupin podle zfsobu
dédicnosti na defekty podméné dominantnimi geny, defekty podriie
recesivnimi geny, defekty podmdimé geny vazanymi na pohlavi a na defekty, jejichz
zpasob ddi¢nosti neni doposud znam. Nakonec jsem popsékiere metody

diagnostiky ddicnych onemoceni a typy test.

VétSina ddicné podmirgnych chorob je neldtelnd, proto je dlezité, aby
chovatelé dbali na ikladnou prevenci zvat. Zakladem je ikledné provathi
vySeteni na jednotlivd onemoéni s dirazem na takova, ktera se jiz v chovu
vyskytla. Postizena zkdta by pak ra byt vyazena z chovu, aby onemeon

negedavala dale svym potoriak. Pouze tehdy lze édicné choroby z chovu

vymytit.
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