Juvenilni myoklonicka epilepsie u
Rhodéskych ridgebacku - JME

Juvenilni myoklonicka epilepsie (JME) je genetické onemocnéni rhodéskych
ridgebackt. Projevuje se nejcastéji od véku 6 mésicti ve formé zejm. svalovych
zaskubt, které se mohou zhorsovat az do celotélovych kieci. Tyto pfiznaky se
vyskytuji kazdodenné nebo obden. Onemocnéni neni lécitelné, priznaky je mozné
vétsinou tlumit 1éky.

Vv

Epilepsie je nejcastéjsi chronické neurologické onemocnéni u psii, ovsem tato dédicna
forma epilepsie, postihujici pfedevsim mladé psy, byla prokazana pouze u
rhodéskych ridgebackfi. Stejné onemocnéni se popisuje i u lidi.

Pri¢ina a rozvoj nemoci

Za vznik nemoci je zodpovédna mutace v DIRAS1 genu z rodiny GTP4z, konkrétné
4-bp delece. Tento gen je predlohou DIRASI proteinu, jenz se vytvari zejména

v mozku a dle studii na jinych zivocisnych druzich se podili na regulaci uvoliovani
acetylcholinu a tim padem i pfenosu nervového vzruchu na nervosvalové ploténce,
coz mé za nasledek typické projevy svalovych zaskubti. Také ma tento protein vliv
na vyvoj nervové tkané, takze jeho nepritomnost mtze zptisobit abnormalni funkce
mozku a mimo jiné i vznik fotosenzitivni epilepsie. Bylo totiz prokdzano, ze
myoklonické zachvaty (prudké zaskuby svala) jsou u nékterych postizenych pstt
vyvolavany svételnymi podnéty. Spoustééem zachvatti tak miize byt ndhlé vystaveni
svétlu, tfeba pii roztazeni rolet. Zachvaty mohou také vzniknout pfi venceni, kdy
slune¢ni paprsky probleskavaji mezi stromy. Je proto nékdy velice obtizné se témto
faktorim vyvarovat. Bylo zaznamenano, ze zdchvaty mohou vyvolat i zvukové
podnéty.

Dédic¢nost choroby je autosomalné recesivni, coZ znamend, Ze k jejimu vzniku jsou
nutné obé poskozené alely genu, tedy mutace pfijaté od obou rodi¢t. Pokud méa
jedinec jen jednu poskozenou alelu, neni postizen, ale miiZe tento defekt pfenaset na
dalsi generace. V populaci je podle studii asi 15% takovychto prenasects JME z 538
testovanych psitt v Némecku, Finsku a 11 dal$ich zemich.

Klinické pfiznaky a diagnostika

Prvnich pfiznaki onemocnéni si chovatel mtze v§imnout mezi 6 tydny az 18 mésici
véku, nejcastéji kolem 6. mésice. Je mozné pozorovat svalové zaskuby, zejména

v obli¢ejové oblasti (,,zvykani, mrkéni, stfthdni usima”), na krku (,,kyvani hlavou®),
dale na trupu a hrudnich koncetinach. Majitelé vétsinou popisuji, Ze dané priznaky
pfipominaji zasaZeni elektrickym proudem. Zaskuby mohou byt sotva patrné,
trvajici pouze 1 sekundu, ale i velmi vyrazné, vyskytujici se v del$ich sériich po sobé.



Psi mohou také necekané vyskakovat do vzduchu ¢i proti zdi nebo nabytku. Svalové
zaskuby progreduji u 38 % pacientti do generalizovanych tonicko-klonickych kieci
(stfidani dlouhodobych a kratkodobych svalovych kontrakci na celém téle).

V takovych pfipadech zachvat vétsinou zac¢ina jiz zminénymi mirnymi zaskuby a
pokracuje popsanymi kiecemi. Po zdchvatech se psi ¢asto chovaji zmatene,
vystrasené a neklidné.

Zachvaty ptichéazi vétsinou, kdyz pes v klidu lezi a odpociva nebo dokonce spi,
ptilezitostné i ve stoje ¢i pohybu a nepfedchdzi jim zmény v chovani. Z toho davodu
muze byt onemocnéni zprvu pfehlizeno v domnéni, Ze se jedna pouze o
bezvyznamné naruseni spanku. Svalové zaskuby jsou obvykle pozorovany kazdy
den (az 150 zachvati denn€), méné ¢asto obden.

Dal$im projevem epilepsie mtize byt stejné jako u lidi tzv. absence. Jedna se o ndhlou
ztratu aktivity, kdy pes bez reakce na okolni stimuly nehybné stoji a ,,zird do
prazdna”. Tento stav miize byt ¢asto prehlizen. Tato forma byla s jistotou prokazana
zatim pouze u jednoho JME-pozitivniho psa, ¢ili nelze vyloucit, Ze se jednalo o
pouhou shodu nahod.

Nalezy na elektroencefalografii (zdznam elektrické aktivity mozku) jsou shodné

s nalezy u lidi s JME. EEG slouzi jako pomocna diagnosticka metoda, hlavné pokud
jedinym pfiznakem nemoci jsou epizody absence. Vétsitho vyznamu nabyva ve
vyzkumu. Na magnetické rezonanci nebyly u postiZenych pst zjistény strukturdlni
zmény mozku.

Prevence

Onemocnéni 1ze predchazet vhodnym vybérem rodicovskych part. Pfenaseci
onemocnéni by méli byt pripusténi pouze se zdravymi jedinci v obou alelach, jinak je
pravdépodobnost, Ze ¢ast vrhu bude postizena. Pokud kryjeme postiZenou fenu
postizenym psem, budou JME trpét vSechna $ténata.

Pfenaseci jsou vsak zdrava zvitata a nikdy se u nich nemtize projevit tato choroba.
Proto pfi souc¢asnych poznatcich a moZznosti testovani jedinct se nedoporucuje
vylucovat tyto jedince z chovu, protoze existence prenasect ve zdravé populaci
zvysuje variabilitu celkového genofondu. Jinymi slovy vyloucenim pfenasecid by se
vyrazné omezil genofond, ktery by potom mohl vést zakonité k dalsim,
pravdépodobné vétsim chovatelskym a zdravotnim problémam.

Vyznam

JME u rhodéskych ridgebackt je velice podobna nej¢astéjsi formé epilepsie u lidi
nesouci stejny nazev. Z toho dtivodu je toto plemeno vyznamné z hlediska vyzkumu
pfesnych mechanismii vzniku choroby a cilené genové terapie.



Aktivistkou pro vyzkum a informovanost vefejnosti o problematice JME je Nina
Lindqvist, ktera zalozila na socidlni siti vefejnou skupinu « Myoclonic epilepsy in
rhodesian ridgebacks », kde najdete dalsi informace o JME, videa s postizenymi
jedinci a zkuSenosti majitelt postiZzenych jedinct.

Vyznamny objev genu pro epilepsii u psit zkoumaly skupiny z Univerzity

v Helsinkdch, LMU Mnichov a Univerzita v Guelphu, ktera popsala ve spolupraci
novou myoklonickou epilepsii u pst a identifikovali jeho genetickou pfi¢inu. Studie
odhalila novy kandidétsky gen u lidskych myoklonickych epilesii, jedné

z nejbéznéjsich forem epilepsie. Studie byla zvefejnéna ve sborniku National
Academy of Sciences of the USA (PNAS) dne 20. 2. 2017. Spole¢na studie popisuje
novy syndrom myoklonické epilepsie u pst a poprvé objevuje svou genetickou
pficinu v genu DIRASI.

Psi myoklonicka epilepsie se podoba lidskému juvenilnimu myklonickému
syndromu v mnoha aspektech a studie ma proto smysluplné disledky pro vyzkum
epilepsie napti¢ druhy, fikd profesor Hannes Lohi z vyzkumné skupiny pro psi geny,
Helsinska Univerzita. Myoklonické epilepsie jsou jednou z nej¢astéjsich forem u lidi
a psi nalezy pomohou nejen diagnostice, ale také poskytnou novy vstupni bod

k pochopeni patofyziologie nemoci.

Nova metoda video- EEG pouzita v klinické charakterizaci umoznuje monitorovani
elektrické energie v realném case udalosti pfed, béhem a po zachvatu nesedativnich
pst. Pes se mize v priibéhu vysetteni volné pohybovat a tim m{izeme zaznamenat
EEG po dlouhou dobu, vysvétluje profesorka Fiona James.

Metodu diive vyvijela Univerzita Guelph, Ontario, Kanada a dale inicioval a navrhl
vysetfovani pro Rhodéské ridgebacky profesor Andrea Fisher z LMU Mnichov
spole¢né s profesorem Lohi. Video- EEG je novy silny pfistup k vyzkumu veterindrni
epilepsie ve srovnani s predchozimi kratkymi 20-ti minutovymi interiktalnimi
méfenimi v sedaci a poskytuje mnohem presnéjsi vysledky.

Geneticky test pro chov a diagnostiku

Vysledky maji dtisledky jak pro veterindrni diagnostiku, tak pro chovatelské
programy. Provéfili jsme pres 600 Rhodéskych ridgebacki a asi 1000 epileptickych
pstijinych plemen a zjistili jsme, Ze vada DIRASI byla specifikovédna pro juvenilni
myoklonickou epilepsii zatim jen u Rhodéskych ridgebacki, fika MSc Sarviaho.

Pomoci genetického testu mohou veterinarni 1ékati diagnostikovat tuto konkrétni
latku epilepsie u jejich psich pacientt, zatimco chovatelé budou schopni identifikovat
nosice a revidovat plany chovu, aby se zabranilo budoucim postizenym sténattim,
fika DVM Wieldnder.


https://www.facebook.com/groups/1002236773191930/
https://www.facebook.com/groups/1002236773191930/
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