Gerincveld eredeti izomsorvadas (SMA) macskaban
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allattenyészté mérnok

A gerincveld eredetli izomsorvadas, mas néven SMA (Spinal Muscular Atrophy) egy
meglehet6sen ritka betegség, melynek eléfordulasat egyelére csak a Maine Coon fajtaban

figyelték meg.

A betegség genetikai hatterében az all, hogy az Alq kromoszéman taldlhaté LIX1 gén
nagymértéki delécidja kovetkezik be, vagyis a kromoszéma egy darabja és az altala hordozott
genetikai informacio elvész. A LIX1 génnek a kdzponti idegrendszer mitkddésére, azon beliil
is a gerincveldi idegekre van hatésa, a torzs €s a végtagok vazizomzatdnak stimuldldsa zavart
szenved. Ebbdl kovetkezik, hogy a betegség az allat mozgasaban fog megnyilvanulni. Az
érintett kolykok jellemzden 3-4 honapos korban kezdik mutatni a tiineteket. El0szor azt
lathatjuk, hogy a hatsé labak gyengéknek tiinnek, amikor a kolydk jar vagy fut. A labak
hajlottnak, deformaltnak latszanak akkor is, amikor a kolyok all. Késoébb képtelen lesz
felugrani, illetve leugraskor egyensulyat veszti. Ot honapos korra a betegség egyértelmiien
lathato: a mellsd labak egymashoz képest tavol allnak, a hatso végtagok pedig Osszerogynak,
valamint nagymértékli az izomtdmeg csokkenése. A betegség nem jar fajdalommal, egyes
macskak tobb évig képesek mozogni, mig masoknal mar egészen fiatal korban megfigyelhetd

a hatso végtagok teljes bénuldsa. Nem gydgyithato.

Az SMA autoszomalis recessziv mddon 6roklédik, vagyis nincsen ivarhoz kotve és az
utdodnak mindkét sziildjétdl orokolnie kell a muticiot ahhoz, hogy a betegség megjelenjen

nala.

Az aldbbi tablazat szemlélteti a kiilonbozd genotipust sziilok lehetséges utodait és azok

aranyat:

N/N N/S SIS

N/N 0% 50% hordozo 100% hordozé6

N/S | 50% hordozd | 50% hordozo, 25% beteg | 50% hordozo, 50% beteg

SIS | 100% hordozé | 50% hordozo, 50% beteg 100% beteg




N/N: normal, mentes az SMA-t okozd mutaciotol

N/S: heterozigota, vagyis egyik sziil6jétdl 6rokolte az SMA-t okozé allélt (hordozd), viszont

tiinetmentes ¢és a betegség nem fog nala kialakulni

S/S: homozigota, vagyis mindkét sziil§jétdl a hibas allélt 6rokolte és a betegség meg fog nala

jelenni

A fentiek alapjan elmondhato, hogy a S/S genotipusu egyedeket mindenképpen ki kell vonni a
tenyésztésbol. A N/S, heterozigdtak tenyésztésével kapcsolatban megoszlanak a vélemények.
Egyesek szerint N/N, vagyis normal partnerrel parosithatoak. Igy varhatoan a kolykok fele
normal, fele pedig hordoz6 lesz, de a betegségtdl az 6sszes utdod mentes. Véleményem szerint

ezt a lehetGséget csak nagy értékii tenyészallat esetében, konkrét céllal érdemes véghezvinni.

Ahhoz, hogy az allatok genotipusat meg tudjuk hatarozni és a tenyésztésben tarthatosagarol
donteni tudjunk, genetikai teszt all a rendelkezésiinkre. Mivel a mutacid helyét pontosan
ismerjiik, az un. polimeraz lancreakci6 alapt teszttel azt is megtudhatjuk, hogy az adott egyed

beteg lesz-e, vagy csak hordozo. Az eljarashoz nyal- vagy vérmintat kell a laborba kiildeni.
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