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Primaarisen linssiluksaation geenitutkimus pumeilla

Primaarinen linssiluksaatio (PLL) on usealla eri koirarodulla tunnettu, kivulias, perinnollinen
siimasairaus. PLL:aa sairastavilla koirilla silman sadekehasta linssin pinnalle kulkevat ja sita paikallaan
pitavat saikeet hajoavat. Tama johtaa linssin irtoamiseen pois paikaltaan eli luksoitumiseen. Aluksi
Irtoaminen saattaa olla osittainen, mutta lopulta linssi luksoituu kokonaan. Jos linssi luksoituu
siiman etukammion puolelle, se estaa silman sisaisen nestekierron ja johtaa silman sisaisen paineen
kasvamiseen, glaukoomaan. Tila on kivulias ja jatkuessaan johtaa nakokyvyn menetykseen. Yleensa
salraus on bilateraalinen, eli molempien silmien linssit luksoituvat.

Professori Hannes Lohen johtama koirien geenitutkimusryhma oli mukana englantilaisen Animal
Health Trustin ja Missourin yliopiston johtamassa projektissa, jossa tunnistettiin PLL:aa aiheuttava
virhe ADAMTS17 (ADAM metallopeptidase with thrombospondin type 1 motif, 17) geenista’.
Mutaatio muuttaa geenin toiminnallista rakennetta ja estaa normaalin protelinin tuottamisen.

ADAMTS17  kuuluu 19 geenin ADAMTS-geeniperheeseen. ADAMTS geenit toimivat
metalloproteaaseina, jotka muokkaavat solun muita proteiineja. Osa ADAMTS perheen geeneista
ovat tarkeita normaalissa kasvussa Ja sisaelinten normaalissa kehityksessa. Lisaksi ADAMTS geenien
on todettu vaikuttavan ihmisilla mm. metastaasisen syovan ja niveltulehduksen kehittymiseen.

Koirilla ADAMTS17 toimimattomuus johtaa primaarisen linssiluksaation kehittymiseen. Koirilla PLL:n
oletettiin periytyvan peittyvasti, eli sairastuakseen koiran tulee saada geenivirhe molemmilta
vanhemmiltaan. Tutkimuksen tulosten perusteella koirat, joilla on geenivirhe homotsygoottina
tulevat todennakoisesti sairastumaan primaariseen linssiluksaatioon. Jos koira on saanut
geenivirheen vain toiselta vanhemmalta, eli on geenivirheen suhteen heterotsygootti, koiralla on
todettu olevan noin 2% riski sairastua. Tutkimuksessa oli mukana muutamia koiria, joilla oli todettu
PLL, mutta joilla oli vain yksi kopio geenivirheesta. Oletuksena on, etta ADAMTS17 geenin lisaksil,
myO0s muut geenit saattavat lisaksi vaikuttaa PLL kehittymiseen. Taman johdosta koirien siimat tulisi
tutkituttaa saannollisin valiajoin.

Alun perin koirilla geenivirne paikannettiin kaapiobullterriereilla seka lancashirenkarjakoirilla, joilla
kaikilla PLL sairastavilla koirilla oli ADAMTS17 geenivirhe homotsygoottina. Tutkimusta Jatkettiin
tutkimalla geenivirhetta myos muissa roduissa, joissa PLL:aa tavataan. Tutkimuksen tuloksena
palkannettu  geenivirhe alheuttaa primaarista linssiluksaatiota  seuraavilla  roduilla:
amerikankarvatonterrieri, Jackrusselinterrieri, kilnanharjakoira, kaapiobullterriert,
lancashirenkarjakoira, parsonrusselinterriert, patterdalenterrieri, saksanmetsastysterrieri,
sealyhaminterrieri, tiibetinterrieri seka volpino italiano.

Koirien geenitutkimusryhma on jatkanut PLL tutkimusta myos muilla roduilla ja saman geenivirheen
todettiin aitheuttavan sairautta myos pumeilla. Tutkimuksessa oll mukana naytteita yhteensa 77
koirasta, joista yhdella oli todettu PLL. Kyselisella koiralla oli geenivirhe homotsygoottisena. Kantajien
osuus tutkituista koirista oli 17 %.

Geeniloydon myota linssiluksaatiolle on voitu kehittaa kaupallinen geenitesti. Testia voidaan
hyodyntaa yhtena jalostuksen apuvalineena roduilla, joissa sairautta esiintyy. Myos pumeille tullaan
tarjoamaan PLL geenitestia.

Geenitestin tulokset IImoitetaan seuraavasti:

TERVE: Koiralla on kaksi normaalia kopiota geenista. Tutkimusten tulosten perusteella terveiksi
testatut koirat eivat sairastu PLL:aan, jonka loydetty geenivirhe selittaa. Kuitenkaan el voida sulkea
pois koiran mahdollisuutta sairastua PLL:aan, joka johtuu jostain muusta syysta, esimerkiksi
traumasta tai viela tuntemattomasta geenivirheesta.
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KANTAJA: Koiralla on yksi kopio geenivirheesta ja yksi kopio normaalista geenista. Tutkimusten
tulosten perusteella kantajilla on hyvin matala riski sairastua PLL:aan. Suurimmalla osalla kantajista
el havaita oireita. Tutkimusten tulosten perusteella arvioidaan, etta 2%-20% kantajista tulee
salrastumaan, mutta luvun oletetaan olevan lahempana 2% kuin 20%. Tamanhetkisten tulosten
perustella el tiedeta, miksi osalla kantajista havaitaan PLL. Kuitenkin suurin osa kantajista on taysin
terveita. Taman vuoksi kantajakoirien silmia tulisi tutkia saannollisesti koko elaman ajan, jotta
mahdolliset oireet havalittaisiin hyvissa ajoin. Kantajakoira siirtaa geenivirneen keskimaarin 50%
jalkelaisista.

GENEETTISESTI SAIRAS: Koiralla on kaksi kopiota geenivirheesta. Geenivirne on periytynyt
molemmilta vanhemmilta. Koira tulee todennakoisesti sairastumaan PLL:aan. Jos koira saa
geenitestin tuloksen sairas, koiran silmat tulisi tutkituttaa saannollisesti 18 kk 1asta eteenpain, jotta
oireet havaittaisiin hyvissa ajoin. Geneettisesti sairas koira siirtaa geenivirneen kaikille jalkelaisilleen.

Koirien kaytto rodun jalostuksessa:

Tutkimuksen tulosten perusteella geenivirhe on yleinen kaikilla roduilla, joille geenitesti on soveltuu.
Taman johdosta ainoastaan geneettisesti terveiden koirien kayttaminen jalostuksessa saattaa johtaa
rodun monimuotoisuuden haviamiseen jJja mahdollisten uusien perinnollisten sairauksien
IImenemiseen. Tutkijoiden neuvona onkin, etta jalostuksessa harkittaisiin kaikkien eri tuloksen
saaneiden koirien kayttod. Kantajakoiria seka myOs geneettisesti sairaita voidaan kayttaa
Jalostuksessa geneettisesti terveen koiran kanssa. Talloin pentueeseen syntyy terveita ja kantajia.
Kaikkl pennut tulisi talloin testata kantajuuden selvittamiseksi. Geneettisesti sairaita ja kantajia tulisi
kayttaa jalostuksessa vahintaan yksi tai kaksi sukupolvea, jotta PLL alheuttava geenivirhe voidaan
karsia pois rodusta, Ilman etta rodun geneettinen monimuotoisuus on vaarassa vahentya.

Geenitestista:

Roduille, joissa geenivirneen on todettu aiheuttavan primaarista linssiluksaatiota, on tarjolla
geenitestl. Genoscoper  yritys  tulee tarjoamaan geenitestia myO0s pumeille
http://www.genoscoper.com/. Geenitestin tarkempaa aikataulua vol tiedustella ottamalla yhteytta
Genoscoperiin. Genoscoper vol hyodyntaa testauksessa koirien geenitutkimusryhmalle toimitettuja
naytteita. Koirien geenitutkimusryhma on tutkimuksessa testannut kaikki tutkimusrynhmalle
30.5.2011 mennessa toimitetut naytteet ja tulokset postitetaan omistajille. Jos koirasi nayte on
toimitettu tutkimusryhmalle, mutta et ole saanut koirasi tulosta ota yhteytta tutkimusryhmaan.
Kaikkien koirien kohdalla tutkimusrynmalla el ole omistajan ajantasaisia yhteystietoja.
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