Badanie genetyczne w kierunku choroby spichrzeniowej glikogenu typu IV

(GSD IV) wystepujacej u kotéw norweskich lesnych

GSD IV - definicja choroby

Choroba spichrzeniowa glikogenu typu IV (GSD IV) wystepujaca u kotéw norweskich lesnych
jest dziedzicznym zaburzeniem szlaku metabolizmu glukozy. W warunkach fizjologicznych
nadmiar glukozy magazynowany jest w postaci glikogenu w wielu réznych tkankach. Przy
zapotrzebowaniu na energie czgsteczki glukozy uwalniane sg z glikogenu. Zdolnos¢ do
odktadania i uwalniania czasteczek glukozy z glikogenu uzalezniona jest od niezwykle
rozgatezionej struktury glikogenu. Enzym rozgateziajacy glikogen (GBE) jest jednym z
enzyméw szlaku syntezy glikogenu koniecznym do wytworzenia rozgatezionej struktury
czgsteczki.

Niedobor GBE prowadzi do patologicznego gromadzenia sie glikogenu w komorkach
miesniowych, hepatocytach oraz neuronach, co jest przyczyng postepujagcego uposledzenia
funkcji narzadoéw o réznym, niewielkim do znacznego, nasileniu.

Wiekszos$¢ chorych kocigt umiera podczas porodu lub tuz po urodzeniu, najprawdopodobniej
z powodu hipoglikemii. Stan kliniczny osobnikéw, ktére przezyja, wydaje sie byé prawidtowy
az do okoto 5 miesigca zycia, kiedy pojawiajg sie objawy postepujacego zwyrodnienia

nerwowo-miesniowego.

GSD IV — mutacja i model dziedziczenia
Grupa naukowcdw z University of Michigan, pod kierownictwem Johna C. Fyfe, opublikowata
niedawno wyniki badan, podczas ktérych zidentyfikowano mutacje w genie GBE 1,

prowadzaca prawdopodobnie do rozwoju GSD IV.

GSD IV dziedziczona jest jako cecha autosomalna recesywna - stad istniejg trzy warianty
genotypowe. Kot moze by¢ wolny od tego genu, czyli jest osobnikiem homozygotycznym
prawidtowym (genotyp N/N), co oznacza, ze nie jest on nosicielem mutacji i nie rozwinie sie
u niego GSD |V. Jako ze taki kot nie przekazuje mutacji na potomstwo, moze by¢ kojarzony
z dowolnym osobnikiem.

Kot posiadajacy w materiale genetycznym jedng kopie zmutowanego genu GBE 1 oraz jedng
kopie wolng od mutacji okreslany jest jako nosiciel badz heterozygota (genotyp N/GSD V). U

takiego zwierzecia choroba nie rozwinie sie, natomiast moze ono przekazywa¢ mutacje



potomstwu i stad powinno by¢ kojarzone wylgcznie z kotami nie posiadajgcymi mutacji w
genomie.

U chorych kocigt w materiale genetycznym znajdujg sie dwie zmutowane kopie genu GBE 1
(genotyp GSD IV/GSD IV lub homozygota nieprawidtowa). Osobniki takie zawsze bedag

przekazywa¢ zmutowany gen na swe potomstwo.

GSD IV - badanie DNA

Badanie DNA pozwala bezposrednio wykaza¢ obecnos¢ mutacji odpowiedzialnej za rozwd;j
choroby. Metoda ta cechuje sie niezwykle wysokg dokladnoscia, a badanie mozna
wykonywac¢ w kazdym wieku. Test ten pozwala nie tylko odrdzni¢ koty dotkniete mutacjg od
osobnikéw wolnych od mutacji, lecz rowniez zidentyfikowac klinicznie zdrowych nosicieli.
Informacja ta ma szczegdlne znaczenie dla kontroli wystepowania choroby w obrebie rasy,
gdyz nosiciele, ktorych identyfikacja przy uzyciu rutynowych badan laboratoryjnych jest
niemozliwa, odpowiedzialni sg za rozprzestrzenianie schorzenia w obrebie populacji.

Celem zapewnienia jak najwyzszej wiarygodnosci badania, analize kazdej prébki zawsze

wykonuje sie w dwdch odrebnych powtorzeniach.

Wymagania

Badanie przeprowadza sie na peinej krwi pobranej na EDTA (0,5 ml) lub na specjalne
cytoszczoteczki, ktore dostepne sg bezplatnie na zyczenie zlecajacego badanie. Analizy
wykonuje sie klika razy w tygodniu. Wyniki dostepne sg po uptywie 3-5 dni roboczych, liczac

od dnia dostarczenia prébki do laboratorium.

Celem uzyskania informacji na temat kosztéw badania, prosimy o kontakt. Udzielamy
rabatéw przy przesyfaniu kilku probek jednoczesnie — w wysokosci 10% za minimum 3

probki i 15% za ponad 5 probek.

W celu uzyskania dodatkowych informacji prosimy o kontakt z Dr. Petra Kihnlein lub Dr. Ines

Langbein-Detsch
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