ANOMALIA OCZU OWCZARKOW COLLIE
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Collie Eye Anomaly

Collie with other several breeds share collie eye anomaly (CEA). It is an inherited and
congenital eye diseases affecting choroid and sclera. Affected dogs share deletion in intron
4 of the NHEJ1 gene. The symptoms and signs can vary among affected dogs within one
breed. CEA is not progressive in the usual sense. The lesion appears as an area lateral to
the optic disc. In severely affected dogs, there are problems with the vision. The genetic
test should be done to identify the genetic status of dogs. The CEA test is done on a sample
of blood. The direct PCR method using a PICO™ Thermal Cycler was applied.
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Anomalia oczu owczarkdw collie (powszechnie okreslana jako CEA
z angielskojezycznej nazwy collie eye anomalny) jest chorobg genetyczng pséw tej rasy
i innych ras podatnych na CEA. U pséw ras takich jak: collie dtugo i krotkowtose, owczarki
australijskie, szetlandzkie, border collie oraz pséw Lancashire heeler, whippet dtugowtosy
i Nova Scotia Duck Tolling retriever, z roku na rok obserwuje sie wzrost zachorowan na CEA

(1). Choroba moze wystepowaé rowniez u mieszancow (2).

Anomalia oczu collie jest schorzeniem dziedzicznym, wrodzonym. Dziedziczenie CEA
nie zwigzane jest z ptcig i kolorem wioséw. Wystepuje na catym $wiecie, a zachorowalnosé

w poszczegolnych krajach waha sie w granicach od 13 do 85% populacji w/w ras psow (3, 6).
Charakterystyczng cechg CEA jest hipoplazja naczynidwki (4). Naczynidwka

stanowi tylny fragment btony naczyniowej gatki ocznej rozciggajgcy sie od ciata rzeskowego
do brodawki nerwu wzrokowego. Jest to cienka, bogato unaczyniona struktura. Wyrdznia sie
w niej kilka warstw. Pierwsza z nich, przylegajgca do powierzchni twarddwki, nosi nazwe
blaszki nadnaczyniowkowej. Kolejna warstwa to blaszka naczyniowa, czesto nazywana

warstwg duzych naczyn. Pod nig lezy warstwa srednich naczyid. Ostatnig warstwe
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naczyniowki stanowi blaszka naczyn wtosowatych, ktéra przylega do siatkéwki. Pomiedzy
warstwg duzych naczyn a warstwg naczyn wtosowatych znajduje sie btona odblaskowa
(tapetum lucidum). U psa ma ona budowe komodrkowg i odpowiada za potegowanie
bodzcéw swietlnych we wnetrzu gatki ocznej. Rolg naczynidwki jest zapewnienie ciggtosci
procesom zyciowym w siatkdwce poprzez ustawiczne zaopatrywanie jej w krew (5, 7).

Naczynidwka zawiera liczne melanocyty, ktére tworzg ciemne tto dla siatkowki (7).

Do powstania anomalii oczu owczarkéw collie prowadzg zaburzenia w procesie
réznicowania mezodermalnego. Zaburzenia rozwoju naczynidwki pojawiajg sie w obszarze
skroniowym, niedaleko brodawki nerwu wzrokowego. Fenotypowo choroba ma rézny obraz
kliniczny. Nawet w obrebie jednego miotu spotyka sie osobniki z ciezkg postacig CEA jak
i takie u ktorych wystepujg tylko niewielkie nieprawidtowosci. W przypadku anomalii oczu
collie nie obserwuje sie progresji objawdéw chorobowych wraz z postepujgcym wiekiem psa

(4).

W CEA wyrdzni¢ mozemy kilka postaci choroby, poczynajgc od postaci o charakterze
tagodnym, przez formy posrednie a konczgc na chorobie o  ciezkim przebiegu, ktéra
powoduje S$lepote (3). W tagodnej postaci schorzenia mamy do czynienia  tylko
z miejscowym niedorozwojem naczynidwki. Taka naczynidwka staje sie cienka
i przezroczysta, a obecne w niej naczynia krwionosne majg krety przebieg, sg nieregularnie
rozmieszczone i poszerzone. Przez taka hipoplastyczng naczynidéwke przeswieca biata

twarddéwka (Ryc. 1).

Ryc. 1. Hipoplazja skroniowego obszaru siatkdwki i naczynidéwki z widoczng utratg
pigmentacji i nieprawidtowym kretym przebiegiem pogrubionych naczyn.
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Hipoplazja naczynidwki i siatkdwki jako gtéwny objaw kliniczny anomalii oczu collie
zawsze wystepuje obustronnie, jednakze moze réznié sie co do stopnia i rozlegtosci zmian.
W hipoplazji o matym stopniu zaawansowania nie obserwuje sie uposledzenia sprawnosci
wzroku. Natomiast w postaci CEA o nasilonym charakterze, oprécz zmian w budowie
naczyniowki, obserwuje sie rowniez uszkodzenia brodawki nerwu wzrokowego. Uszkodzenia
te objawiajg sie roznej wielkosci i szerokosci ubytkami w brodawce nerwu wzrokowego.
Ubytki te okresla sie terminem koloboma (coloboma). Badaniem oftalmoskopowym
w brodawce nerwu wzrokowego stwierdza sie szare lub szaro-rézowe, nieregularne obszary
o roznej gtebokosci. Kolejnym objawem zwigzanym z anomalig oczu collie s3 odwarstwienia
siatkdwki i taka postaé choroby notuje sie u 30-35% osobnikéw dotknietych CEA (8).
Do odwarstwienia siatkowki dochodzi w wyniku gromadzenia sie ptynu pomiedzy warstwa
nerwowg siatkdwki a nabtonkiem barwnikowym. Odwarstwienia siatkdwki moga miec
charakter odwarstwien pojedynczych lub mnogich. Na ogét poczatkowo pojawiajg sie
w okolicy brodawki nerwu wzrokowego a nastepnie rozprzestrzeniaja na dalsze obszary
siatkowki (9). Czasami mozna spotkac regresje niewielkiego odwarstwienia siatkéwki, jednak
czesciej dochodzi do jego powiekszania prowadzacego nawet do catkowitego odwarstwienia
(6). Odwarstwieniu siatkdwki mogg towarzyszyé jej rozdarcia i ubytki. Psy z niewielkim
odwarstwieniem siatkdwki zachowujg zdolnos¢ widzenia ale jest ona zaburzona.
W najciezszej formie CEA oprdocz hipoplazji, kolobomy i odwarstwienia siatkdwki, dodatkowo
stwierdza sie krwawe wylewy do komér gatki ocznej, ciata szklistego, oraz przestrzeni
podsiatkdwkowej. Siatkdwka w takim oku jest catkowicie odwarstwiona. Zmianom tym
towarzyszy matoocze, liczne ubytki tkanki w teczéwce a nawet ektazja twarddwki. W takich
przypadkach dochodzi do catkowitej utraty zdolnos$ci widzenia. Statystycznie, postac ta

wystepuje u 5-10% populacji pséw dotknietych CEA (3).

U oweczarkéw australijskich, oprécz typowych form CEA , dodatkowo wystepuje
zespot defektdw oka okreslany terminem MOD (merle okular dysgenesis) - pojawia sie on
u osobnikow, ktore majg umaszczenie merle. MOD spotykany jest tylko u osobnikow
homozygotycznych. Podiozem tego defektu jest pierwotne zaburzenie rozwoju nabtonka
pigmentowego siatkdowki, ktére wtdrnie prowadzi do uszkodzen lezgcej pod nim naczyniowki
i twardéwki. Do defektéw spotykanych w MOD zaliczamy: matoocze, asymetryczne Zrenice,
ubytki Zrenicy, zwichniecia soczewki, za¢my, niedorozwdj siatkdwki i jej ablacje, przetrwate
btony Zreniczne, brak btony odblaskowej oraz ubytki brodawki nerwu wzrokowego. MOD

nalezy réznicowac z CEA (9).
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Dodatkowymi objawami stwierdzanym u ras psow badanych w kierunku anomalii
oczu collie, a nie zwigzanymi bezposrednio z tg3 wadg genetyczna s3: zmetnienia torebki
tylnej soczewki, zaburzenia przejrzystosci rogdéwki (zmetnienia) oraz fatdy siatkéwki (6).
Cechg charakterystyczng tego rodzaju fatdéw siatkdwki jest ich szary kolor i podtuzny, krety
przebieg. Majg one ksztatt robakowaty i mogg pojawiac sie zaréwno w czesci odblaskowe;j

siatkowki jak i ciemnej. Ulegajg one sptaszczeniu wraz z rozwojem gatki ocznej (6), (Ryc. 2).

Ryc. 2. Liczne fatdy skroniowego obszaru siatkéowki.

Badania przesiewowe w kierunku CEA przeprowadza sie u psow pomiedzy 5 a 8
tygodniem ich zycia (4). Czynnikiem, ktory komplikuje kontrolowanie tej choroby powyzej
8 tygodnia zycia psa, jest zjawisko okreslane angielskim terminem ,,go normal”. Okazato sie,
ze u dorastajgcych szczenigt, charakterystyczna dla anomalii oczu collie hipoplazja
naczyniowki, zostaje zamaskowana rozwijajgcym sie nabtonkiem barwnikowym siatkéwki.
Nabtonek ten wyksztatca sie zwykle do 3 miesigca zycia psa i przykrywa nizej potozone
zmiany chorobowe. Sprawia to, ze w badaniu oftalmoskopowym, pomimo istnienia zmian
chorobowych, dno oka wyglada prawidtowo. Trudne technicznie do diagnozowania
sg rowniez anomalie oczu collie u osobnikdw poszczegdlnych ras o umaszczeniu merle.
Posiadajg one niebieskie teczéwki i albinotyczne dno oka i w zwigzku z tym diagnozowanie

hipoplazji siatkdwki i naczyniowki moze nastreczaé trudnosci.

Rzetelne badanie okulistyczne, we wczesnym okresie zycia psa pozwala
okresli¢ czy dany osobnik jest zdrowy czy chory na CEA pod wzgledem klinicznym, ale nie
pozwala na okreslenie czy pacjent jest wolny od anomalii oczu collie pod wzgledem

genetycznym. Dlatego oprdcz badania okulistycznego wykonuje sie badania genetyczne
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w kierunku poszukiwania genu odpowiedzialnego za wystepowanie CEA. Badania takie
wykonuje sie z krwi lub z wymazu pochodzgcego z wewnetrznej powierzchni policzka.
Gen choroby zlokalizowano na 37 chromosomie i oznaczono NHEJ1 (10). Mutacje tego genu
odbywajg sie gtéwnie w sposéb recesywny. W praktyce mamy do czynienia z osobnikami
zdrowymi, noszgcymi gen choroby oraz z osobnikami chorymi. Jednak przestrzeganie regut
krycia dla tego typu dziedziczenia nie zawsze przynosi oczekiwane rezultaty. Okazuje sie,
ze za poligeniczno$¢ choroby odpowiadajg tez inne czynniki np. srodowiskowe, hodowlane
(4). Otrzymane wyniki badan genetycznych sg ostateczne i decydujg o statusie badanego
osobnika. Osobnik moze by¢ wolny od genu CEA, moze by¢ jego nosicielem lub tez by¢
osobnikiem chorym na CEA. Kojarzenie osobnika zdrowego z nosicielem daje miot, w ktérym
50% szczenigt bedzie nosicielami. Natomiast kojarzenie osobnika zdrowego z chorym
spowoduje, ze caty miot bedzie nosicielem genu. W przypadku, gdy hodowca zdecyduje sie
na krycie nosiciela z osobnikiem chorym to w miocie otrzyma 50% nosicieli i 50% osobnikéw
chorych. Z kolei, gdy dojdzie do kojarzenia nosiciela z nosicielem to w miocie 25%
osobnikéw bedzie zdrowych, 50% nosicieli, a pozostate 25% szczenigt bedzie chorych (4).
Natomiast badanie genetyczne nie pozwala na okres$lenie jaka forma anomalii oczu collie -
tagodna czy zaawansowana wystgpi u danego osobnika. Dopiero badanie okulistyczne

pozwala na zréznicowanie form CEA.
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