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1. Bevezetés

A térolasi betegségek emberekben és allatokban 6rokletes mddon kialakulé neurodegenerativ
korformék. A rendellenesség alapja egy specifikus enzim hianya, vagy nem megfeleld
miitkodése, aminek kdvetkeztében jellegzetes makromolekuldk halmozddnak fel sejten beldl
(18). A human esetek aranya 6sszességében 1:5000, illetve 1:9000 az élve sziletett gyerekek
kdzott (12). A betegség mar gyakran fiatal korban, akar rogton sziletés utan megnyilvanul és
az esetek nagy részében idegrendszeri tunetekkel jar. A kezelés az elmult évtizedekig
szupportiv terapiakon alapult (18). Az orvostudomany fejlédésével, és a lehetséges 1j terapiak
kutatasaval az allati modellek alkalmazasa is egyre gyakoribba valt, ami az allatorvostudomany
szamara is lenduletet adott. Az érintett allatok génallomanyéat elemezve egyre tobb tarolasi
betegség hatterére derll fény és az érintett génszakaszok azonositasaval a diagnosztika,

tovabba az allomanyok sziirése is lehetdvé valik.

Tanulményunkban a magyarorszagi staffordshire terrierekben jelentkezé neuronalis ceroid
lipofuscinosist vizsgaltuk. Elemeztiik a tulajdonosok altal jelentett tlineteket, amelyeket
Osszevetettiink a szakirodalomban talalhaté adatokkal. Fizikalis és neurologiai vizsgalatot
végeztink. A tulajdonosok altal végzett kiegészité terapiakat elemeztiik. A betegséget okozd

hibas allél el6fordulési gyakorisaganak visszaszoritasi lehetéségeit elemeztik.



2. lrodalmi attekintés

A lizoszomalis tarolasi betegségek autoszomalis recessziven 0roklédd, neurodegenerativ
korformék. Ezeknek az embereket és allatokat egyarant érint6 betegségeknek jellemzéje, hogy
valamilyen velesziletett enzimhiany miatt a posztmitotikus sejtekben, példaul az idegsejtekben
intermedier anyagcseretermékek halmozodnak fel. Altalaban fiatal, kevesebb mint 1 éves
(kivétel: neuronalis ceroid lipofuscinosis, globoidsejtes leukodystrophya), fajtatiszta
allatokban jelentkeznek. Az idegrendszeri tiinetek a kiilonbozé betegségekben hasonld
megjelenéstiek: viselkedésvaltozas, demencia, egyenstlyzavar, korozés, ataxia, tremor,
gOrcsok, latasi zavarok, vaksag. Visszafordithatatlan, tdbbnyire gyorsan progrediald
korformak, melyek végul az allat elhulldsahoz vezetnek. Az esetek nagyrészében egy adott
elsddleges anyag taroldsa all a betegség hatterében, ami alapjan elnevezték az adott korképeket,
mint példaul szfingolipidek, gangliozidek, mukopoliszacharidok, glikoproteinek (13). Az
els6dleges anyagokon kiviil sok esetben masodlagosan tarolt anyagcseretermékek is

fellelhetéek, amik nincsenek kozvetlen kapcsolatban az elsédleges enzim hianyossagokkal.
2.1.  Alizoszomalis taroléasi betegségek patomechanizmusa

A lizoszémak a citoplazmaban elhelyezkedé egysoros membrannal hatarolt sejtszervecskék,
amik az endoszomalis-lizoszomalis rendszer részei (18). Az endoplazmatikus retikulumban
termelt enzimek — mint példaul nukleazok, lipazok, karbohidrazok, proteazok stb. — a
lizoszomakba kerllnek. A lizoszomakban kilénbdzo fehérjék, nukleinsavak, szfingolipidek,
glikogének a savas kdzeg (pH: 4-5) miatt, vagy a benniik talalhatd kiilonboz6 hidrolitikus
enzimek altal makromolekuldkra bontodnak. Normal korilmények soran az intracellularis
anyagok, mint példaul a membran elemek a lizoszomakban keriilnek lebontasra és innen
keruilnek vissza az anyagcsere folyamatokba. A tarolasi betegségeknél ezekben az enzimatikus
lebontasi folyamatokban oroklott médon enzimkarosodas, vagy az enzim teljes hianya
figyelhet6 meg. A lebontatlan szubsztratok kezdetben lizoszoman belll, majd a lizoszoma

integritdsanak karosodasa utan intracellularisan felhalmozodnak (18).



2.2. A gyakoribb taroléasi betegségek

2.2.1. Gangliosidosis

A gangliosidosisnak két tipusa ismert, a GM1-gangliosidosis a béta-galaktozidaz hianya miatt
alakul ki, mig a GM2-gangliosidosis a hexaminidaz-A és B hianya miatt. A Kklinikai tlinetek
mar par hénapos korban megjelennek, kisagyi ataxia, dysmetria, tremor, egyensulyzavar,
nystagmus, para- és tetraplégia, latasi zavarok, és gércsrohamok formajaban. Altalaban hamar
az allat haldlaval jarnak. A GM1-gangliosidosis tovabbi két tipusra oszthatd, az 1-es tipus a
Norman-Landing betegség beagle-ben és keverékeiben, angol springer spanielben, eurdpai
rovidsz6ri és sziami macskaban keriilt leirasra. A 2-es tipust, a Derry-féle betegséget sziami,
korat, eurdpai rovidszOrii macskaban, és portugal vizikutyaban irtak le. Klinikai tlinetekben a
két tipus hasonlo, tremor, inkoordinacid, spasztikus paraplégia és lataszavarok jelentkeztek
ezeknél az allatoknal. A GM2-gangliosidosis 3 tipusra oszthato, az 1-es tipus, a Tay-Sachs
betegség esetében a hexaminidaz-A hiany német rovidszorli vizslaban és japan spaniel
kutyaban ataxia, inkoordinacio, latasi rendellenesség ¢és demencia jellegli tiinetekkel
jelentkezik. A 2-es tipus, a Sandhoffs betegség eurdpai rovidszorii macskakban hexaminidaz-
A és B enzimhidny miatt tremort, inkoordinaciot és spasztikus paraplegiat okoz. A 3-as tipus a

Bernheimer-Seitelberger betegség (2, 3).
2.2.2. Glycocerebrosidosis

A glycocerebrosidosis, mas néven Gaucher-kor, ausztral selyemszOrii kutyakban ismert.
Glikocerebrozidaz hiany miatt az idegsejtekben kis granulémak halmozodnak fel, ami
sejtdegradacidhoz vezet foként a thalamusban és a hippocampusban. A klinikai tiinetek 6
honapos kor korul jelentkeznek inkoordinadcidval, terpeszallassal, merev jarassal és

hypermetriaval (2, 3).
2.2.3. Sphingomyelinosis

A sphingomyelinosis, Niemann-Pick betegség emberi vonatkozasban hat tipusra oszthatd (A-
F) az életkori megjelenésiik, a majmegnagyobbodas mértéke és az idegrendszeri tinetek
stlyossaga alapjan. Az A, C és D tipusokban jelentkeznek idegrendszeri tiinetek. Allatoknal a
szfingomielindz hiany sziami, balinéz és egyéb macskakban, illetve uszkar kutydkban ker(lt
leirdsra, ami hasonlit a human Niemann-Pick A-tipushoz. A membrannal kérulvett intermedier

anyagcseretermékek az idegsejtekben, gliasejtekben és pericitakban felhalmozo6dva duzzadast



¢és vakuolizaciot okoznak. Habos megjelenésti Niemann-Pick sejtek eészlelhetok ilyenkor.
Tunetként ataxiat, inkoordinécidt, hypermetriat, demenciat észleltek. Embereknél a Niemann-
Pick A-tipusa jar sulyosabb tiinetekkel, mig a B-tipus a nem-neurolégiai varians, ami ugyan

hasonlit az A-tipushoz, de a kdzponti idegrendszerben nem okoz problémat (14).
2.2.4. Globoidsejtes leukodystrophia

A globoidsejtes leukodystrophia, mas néven Krabbe-betegség a makrofag illetve mikroglia
tarolasi anyaggal telitett morfologiai képér6l kapta az elnevezést. A béta-galaktocerebrozidaz
hidnya miatt galaktozilszfingozin halmozddik fel, ami erdsen toxikus az oligodendrocitakra és
a Schwann-sejtekre, emiatt szimmetrikusan megjelené myelinhively degeneracio figyelhetd
meg. A betegséget cairn terrierben, beagleben, west highland white terrierben, basset
houndban, uszkarban, torpespiccben, ir szetterben és eurdpai rovidszorii macskakban irtak le.
A tlinetek 6 hetes és 4 éves kor kozott jelennek meg, ugyanakkor egy 14 éves pomeraniai
torpespicchen is leirtak a betegséget (16). A klinikai tiinetek mar altalaban a sziiletés utan par
héttel, honappal jelentkeznek legfOképp gyengeség, kisagyi ataxia, ascendald paralizis, para-

és tetraplégia, izomelfajulés, izomatrofia, személyiségvaltozasok formajaban.
2.2.5. Mucopolysaccharidosis

A mucopolysaccharidosis (MPS) is tdbb tipusba sorolhaté (1., 1., 1ll. A és B, V1., VII.-tipus).
A human gyoégyaszatban mar 11 kiilonb6z0 enzimhidny miatt kialakuld betegséget irtak le,
amik koziil mindegyik autoszomalis recessziven 0roklodd, kivéve az MPS Il., mert az X
kromoszomahoz kotott recessziv. mutacié (9). llyenkor a glikozaminoglikanok vagy
mukopoliszacharidok katabolizmusadban van probléma, emiatt az anyagcseretermékek
felhalmozodnak az agyban és a kotdszovetekben. Az embereknél eléforduld tiinetek sokfélék,
szellemi fogyatékossag, a csontok és iziletek novekedésének visszamaradasa, maj-, és
lépmegnagyobbodas. A vizeletben nagy mennyiségli anyagcseretermék mutathato ki (3).
Allatokban tobbféle tipust kimutattak mar. Az MPS 1.: rovidszoérii macskékban és plott
kopoban az alfa-L-iduronidaz hidnya okozza a betegséget. A macskdkban a pofa
elvaltozasaval, szaruhartya homallyal, szivzorejjel, hatsé testfélen tapasztalt jaraszavarral jar
(7). Az MPS I11.: az iduronét-szulfataz hianya a labrador retrieverekben ismert. Az MPS I11. A:
szalkasszorii tacskokban és New Zealand Huntaway kutyakban a heparan-N-szulfatdz hianya
miatt alakul ki. Az MPS 1ll. B: az alfa-N-glik6zaminidaz hianya Schipperke kutyakban kerult

leirdsra. Az MPS V1. sziami macskakban, térpe schnauzer, és térpe pinscher kutyadkban az



aril-szulfatdz B enzimhidnyaként ismert. Az MPS VIL.: rovidszOrli macskakban és egy
labrador-németjuhasz keverék kutydban leirt béta-glikuronidaz hiany. A tilnetek a
betegségcsoporton beliil hasonldak, progressziv gorcskészség és motoros funkcid csdkkenés.
MPS 1. és MPS VIl.-ben szenved6 kutyaknal gyakrabban el6fordulhat portoszisztémas sont,
ami miatt metabolikus anyagcserezavaraik is lehetnek. MPS VII. kutyaknal, illetve az MPS V1.
macskak esetében okozhat olyan mértékii mellkas deformitast, ami légzési zavarokkal jar.
Epifizedlis diszplazia miatt a csigolydk osszendvése tapasztalhatdé macska MPS 1., VI.
esetében, illetve MPS VII.-el diagnosztizalt macskakban és kutyakban. Szivbillentyi, foképp
a mitralis billentyli megvastagodasa is eléfordul, habar nem minden MPS VII.-ben szenvedd
kutyanal hallhaté szivzérej (9). Erdekes modon az MPS I.-ben szenvedé macskaknal nagy
eséllyel alakul ki intracranilis meningioma (3).

2.2.6. Glycogenosis

A glycogenosis, a glikogén tarolasi betegseg esetében a glikogén metabolizmusaban van
hidnyossag. Kutyakban és macskakban ritkan el6forduld betegség, ami soran glikogén
halmozddik fel foképp a majban, izmokban és az idegrendszerben. Az l.a tipus, a Gierke
betegség, toy fajtakban, kilondsen maltai selyemkutyakban talalhatd, amit a glikoz-6-
foszfataz hianya okoz. A 11. tipust, a Pompe-kort a savas alfa-glikozidaz enzim hianya okozza,
ami Lapland kutyakban ismert. Altalaban mar 6 honapos korban megjelennek az elsé tiinetek,
és korulbelll 2 éves korban halallal jar. Progressziv izomgyengeség, gyakori hanyas,
regurgitacio, megaesophagus, szivelégtelenség jellemz6. A II1. tipus, a Cori-korként is ismert
betegség az amil-1,6-glikozidaz hianya, amely németjuhasz és akita kutydkban mar 2 hetes
kortol gyengeseget és majmegnagyobbodas miatt hasi fesziilést okoz. A 1V. tipus, az Andersen-
kor esetében az 1,4-alfa-glikoziddz enzim hianya norvég erdei macskakban okoz
megbetegedést. Mar 5 honapos korban megjelenhetnek az elsd tlinetek, laz, generalizalt
izomremeges és izomelhalas, nyulugras (bunny hopping), gyengeség és sziv hypertréfia
alakjadban. A VII. tipus angol springer spaniel kutyakban a foszfokindz enzim hianya miatt

anémia és izombantalom ismert, idegrendszeri tiinetek altalaban nem jelentkeznek (2, 3).
2.2.7. Glycoproteinosis

A glycoproteinosist a Lafora betegséget beagleben, basset houndban uszkarban, térpe szalkas
szOrii tacskokban ¢€s keverék kutyakban az Epm2b gén mutacidja okozza, aminek a

kovetkezménye a szervezetben a Lafora-testek felhalmozo6dasa (8). Ezek morfoldgiailag kerek,



glikogént és mukopoliszacharidot tartalmazd testek, amik a kdzponti és periférids
idegrendszerben, a szivben, majban és izomban talalhatéak. A klinikai tiinetek valtozdak a
kisagyi zavarok miatt, és gorcsrohamok is jellemzéek sok esetben. Emiatt kiilon autoszomalis
recessziven 6rokl6d6 myoclonalis epilepsziaként is ismert (2). A korai klinikai tiinetek 1-3 éves
korban jelentkeznek, amik kozll a lataszavar vagy vaksag volt a leggyakrabban jelentett
probléma. Gyakoriak még a generalizalt tdnusos-klonusos gércsrohamok, panikrohamok és a
demencia is. Ritkabban allkapocs csattogtatds, légykapkodas, més kutyakkal szembeni
agresszio, a szobatisztasag elvesztése a tanult viselkedés elfelejtése miatt és a sliketség volt
jellemzé (8). A késoi klinikai tlinetek a demencia, panikrohamok, vizelettartasi nehézség
lehetnek, amik 3 éves kor felett jelentkeznek. A torpe szalkas szOrii tacskot kivéve a betegség
progndzisa rossz (2). Jelenleg csak tlneti kezelés létezik ebben a betegségben, generalizalt
gorcsrohamokban szenvedé allatok esetében anti-epileptikumok adasa javasolt. Tapasztalatok
alapjan a levetiracetam kuléndsen hatdsos a betegseg kezdeten az izomrangasok
csOkkentésében (8). A Lafora betegségben szenvedd emberek esetében hallucinacidokrol
szamoltak be, aminek jelenlétét allatok esetében nem tudjuk bizonyitani, de a szorongasoldo

szerek, mint példaul az alprazolam hasznalata kedvezo lehet (8).
2.2.8. Fucosidosis

A fucosidosis esetében az alfa-L-fukozidaz enzim hianya miatt fukoztartalmu glikoproteinek,
oligoszacharidok, glik6zaminoglikanok halmozddnak fel az idegrendszerben. Els6sorban him
angol springer spanielekben irtdk le a betegséget, 6 és 12 honapos kor kozott kezd6dod
tlnetekkel. Nyugtalansag, félelem, hypermetria, propriocepcids zavarok jellemzik. Tobb
agy-, és gerincvel6ideg megvastagodasaval jar, ami fizikalis vizsgalat soran némely esetben
tapinthat6 (3). Az ulnéris ideg megnagyobbodasa diagnosztikai szempontbdl Iényeges lehet
(16). A halal altalaban 3-4 éves korban kdvetkezik be (3).

2.2.9. Mannosidosis

A mannosidosis rovidszorii, hossziszorii és perzsa macskakban okoz alfa-D-mannozidaz
hianya miatt intralizoszomalis oligoszacharid felhalmozddast az agyban, a majban és a
vesékben. A tiinetek 2 és 15 honapos kor kozott jelentkeznek elészor. Perzsa macskakban a
tlinetek kozvetlen sziletés utan jelennek meg, és a macskak nem élik tul a 6 honapos kort (13).
Jellemzden kiilonos viselkedés, agresszid, demencia, ataxia, inkoordinacid, tremor,

szaruhartya-elvaltozasok jelentkeztek (2,3), emellett majmegnagyobbodas, thymus aplasia, iny



hyperplasia, és policisztds vesék is megfigyelhetéek (17). A gyermekekben eléforduld
mannosidosis a macskakhoz képest nem csak idegrendszeri, de csontrendszeri elvaltozasokkal,

méjmegnagyobbodassal, és szaruhartya-elvaltozassal is jar (7).

1. Tablazat
Téarolasi betegségek
(forras: Rodney S. Bagley: Fundamentals of Veterinary Clinical Neurology)

Betegség

Gangliosidosis GM1

1.tipus (Norman
Landing)

Gangliosidosis GM1
2. tipus (Derry’s)

Gangliosidosis GM2
1. tipus (Tay-Sach’s)

Gangliosidosis GM2
2. tipus (Sandhoff’s)

Gangliosidosis GM2

3. tipus (Bernheimer-
Seitelberger)

Glucocerebrosidosis
(Gaucher’s)

Sphingomyelinosis
(Niemann-Pick)

Globoidsejtes
leukodystrophia
(Krabbe’s)

Enzimhiany/tarolt
anyag

Béta-galaktozidaz

Béta-galaktozidaz

Hexaminidaz A

Hexaminidaz A &B

Hexaminidaz A

Glukocerebrozidaz

Szfingomielinaz

Béta-
galaktocerebrozidaz

Fajta/megjelenés

beagle keverék (3
ho), angol springer
spaniel, hazi macska
(2-3 ho), sziami
macska

sziami, korat és hazi
macska (2-3 hd),
portugdl vizikutya
(5-6 ho)

rovidszorii német
vizsla (6-9 hd),
japan spaniel

hazi macska (2 ho)

ausztral selyemszori
kutya (6-8 hd)

sziami, balinéz, hazi
macska (2-4 ho, C-
tipus), uszkar (2-4
ho)

cairn terrier, west
highland (2-5 ho),
beagle, ausztréal
pasztorkutya (4 ho),
uszkar keverék (2
év), basset hound (1-
2 év), pomeraniai
(1,5 év), hdzimacska
(5-6 hét)

Klinikai tiinetek

remegeés,
inkoordinacio,
goresos paraplegia,
lataszavarok

remegeés,
inkoordinacio,
goresos paraplegia,
cerebellaris tiinetek

ataxia, inkoordinacio,
lataskarosodas,
demencia

remeges,
inkoordinacio,
goresos paraplegia

ataxia, inkoordinacio,
hypermetria

ataxia, inkoordinacio,
hypermetria

ataxia, inkoordinacio,
hypermetria

ataxia, inkoordinacio,
remegeés, paraparesis,
hypermetria, latasi
zavarok



Betegseg

Metachromatikus
leukodystrophia

Mucopolysaccharidosis

I (Hurler’s)

Mucopolysaccharidosis
Il (Maroteaux-Lamy)

Mucopolysaccharidosis

Vi

Mucolipidosis 11

Glycoproteinosis
(Lafora’s)

Mannosidosis

Glycogenosis I1. tipus
(Pompe’s)

Glycogenosis V. tipus

Fucosidosis

Ceroid lipofuscinosis

1. Tablazat (folyt.)

Enzimhiany/tarolt
anyag

Avrilszulfataz

Alfa-L-iduronidaz

Avrilszulfataz B

Avrilszulfataz B

n-acetilglikozamin-1-

foszfotranszferaz

Glycoprotein

Alfa-mannozidaz

Alfa-glikozidaz

Alfa-glikozidaz

Alfa-L-fukozidaz

Ismeretlen

Fajta/megjelenés

hazi macska (2 hét)

hazi macska (10 hd),
keverék kutyak, plott
hound

sziami, hazi macska
(4-7 ho), torpe
pinscher

macska

macska

beagle, basset hound,
uszkar (5 h6-9 év),
keverék

hazi macska (7 ho),
perzsa macska

lapland kutyék (1,5
év), hazi macska

norveg erdei macska

springer spaniel
kutyak (2 év)

angol szetter (1 év),
tacsko (3,5-7 év),
angol cocker spaniel
(1,5 év), chihuahua,
perzsa agar (2 év),
ausztral pasztorkutya,
uszkar, border collie,
ausztral pasztorkutya,
tibeti terrier, dalmata,
terrier keverékek,
szidmi és hazi macska
(2-7 év)

Klinikai tinetek

progressziv motoros
funckiozavarok,
goresok, opisthotonus

progressziv motoros
funkci6zavarok,
goresok, opithotonus

progressziv
paraparesis

depresszio, gorcsok

ataxia, inkoordinacio,
remeges, agresszio

inkoordinacio,
mozgas intolerancia

goresok,
hypoglykaemia

inkoordinacio,
viselkedészavarok,
diszfonia
(hangképzési zavar)

viselkedésvaltozasok,
latdszavarok, ataxia,
inkoordinacio,
allcsattogtatas,
goresok



2.2.10. Ceroid lipofuscinosis

A ceroid lipofuscinosis (NCL) csoportjdba olyan betegségek tartoznak, amikben a koz0s
jellemz6, hogy lipopigmentek (ceroid és lipofuscin) halmozddnak fel a test kiillonbozé
szdveteiben. Embereknél ezt a csoportot Batten-kornak hivjak és legalabb 13 gén mutacioja
okozhatja (6). Kutyakban, ha ezekkel a humén 13 génnel azonos génhiba jelentkezik, akkor
NCL kérnak tekintik. Abban az esetben, ha neuroldgiai tiinetek és a szovettani kép NCL-ra
jellemzéek, de a betegségért felelés gént még nem azonositottak, addig a betegséget ,,vélt”
(putative) neuronalis ceroid lipofuscinosisnak ismerik el (6). Morfoldgiailag mindegyikre
jellemz6, hogy autofluoreszcens, PAS és szudan-fekete pozitiv granulémék halmozédnak fel
az idegsejtek citoplazmajaban, amik zsirolddszerekre rezisztensek (4). New Hampshire
juhokban vegzett biokémiai vizsgalatok mutattak ki, hogy a tarolt anyagok foként fehérjék és
nem lipidek. A f6 alkot6 a mitokondidlis ATP-szintaz ’subunit ¢’ fehérjéje volt. Tovabbi kémiai
vizsgalatok csecsemodkben eléforduld NCL esetében kimutattdk, hogy a f0 tarolt anyag a
szfingolipid aktivator fehérje, saposin A és D volt. Emiatt jelenleg 2 f6 csoportba soroljak az
emberi és allati ceroid lipofuscinosisokat, annak alapjan, hogy kémiailag a f6 tarolt fehérje
subunit ¢ vagy saposin A és D (4). A betegség embereken kiviil sok emldsben, példaul
kutydban, macskaban, szarvasmarhaban, l6ban, juhban, egérben és majomban fordul el6.
Kutyékban tébb mint 20 fajtatiszta és keverék kutyaban mutattak ki (6). Katz és mtsai alapjan
a diagnosztikaban ahhoz, hogy egy progressziv idegrendszeri elvaltozasokat mutatdé kutya
esetében ceroid lipofuscinosisra gondoljunk, a kovetkez6 klinikai tiinetek koziil négynek kell
teljestilnie: latadszavarok, viselkedésvaltozas (agresszivitas), a tanult viselkedés elfelejtése,
tremor, Kisagyi ataxia, kognitiv és motoros funkcié csokkenese, alvaszavarok, és
gorcsrohamok (6). Az 6sszes ismert NCL mutéacio 1 vagy 2 kutyafajtara specifikus, ezért a
genetikai tesztekkel nagy valoszintiséggel megallapithato az adott betegség. Kivételt képeznek

a tacskok és az ausztral juhaszkutyak, naluk ugyanis 2 kiilonb6zé mutaciot is talaltak (6).
Angol szetter — CLN8

Az érintett kutyak tiinetmentesen sziiletnek, majd 1-2 éves korukban kezdenek megjelenni az
elsd tiinetek. A betegség nagyon gyors lefolyasa miatt altaldban 2 éves korukban elpusztulnak

ezek az allatok. A tlnetek ezekben az angol szetter kutyadkban latasi zavarok, kognitiv és
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motoros funkcid romlésa és gorcsrohamok. A halalhoz altalaban a betegség végso stadiumaban

a kezelhetetlen gorcsok vezetnek (5).
Border collie — CLN5

A border colliekban a klinikai tiinetek idejének megjelenése és azoknak a stlyossaga nagyban
valtozik az egyedek kozott. A tulajdonosok beszamoldja alapjan azonban a tiinetek mér 15
honapos korban jelentkeznek és 28 honapos kor eldtt elpusztulnak ezek az allatok.
Izgatottsagral, hiperaktivitasrol, agressziv viselkedésr6l és gorcsrohamokrol szamolnak be a
tulajdonosok. Ezek mellett els6sorban ataxia, inkontinencia és dysphagia jelentkezik. A
retindban felhalmoz6do lipopigmentek miatt az esetek nagy részében lataszavar tapasztalhato

(5).
Ausztral juhaszkutya — CLNG6

A betegség korulbelil 18 honapos korban jelenik meg ausztral juhaszkutyakban. Az érintett
allatokban viselkedésvaltozas jelentkezik, extrem nyugtalansadg és idegesség formajaban. A
motoros funkcio romlasanak egyértelmi tiinetei a hypermetria, ataxia €s gyengeség. A kutyak

szintén hallucinacio és latazavar jeleit mutatjak (5).
Amerikai bulldog — Cathepsin D

A neuronalis ceroid lipofuscinosis altalanossagban 2 éves kor koril jelentkezik, és a betegség
lassu lefolyasa miatt mintegy 7 éves korig élnek a betegek. A motoros koordinacio elvesztése,
ataxia, hypermetria és terpeszallas a legnyilvanvalobb tinet. Lataszavarrol nem szamoltak be

annak ellenére, hogy a retina ganglion sejtjeiben felhalmozodott tarolasi anyagokat talaltak (5).
Tibeti terrier — ATP13A2

Az elso tiinetek altalaban 4-6 éves kor kdzott jelentkeznek enyhe idegrendszeri formaban. A
degeneracio elérehaladasaval viselkedészavarok jelentkeznek, mint példaul agresszio,
nyugtalansag és idegesség. Emellett tovabbi tinetek lehetnek az ataxia, lataszavar, kognitiv
hanyatlas és gorcsrohamok. Szdvettani metszeten nagy mennyiségli autofluoreszcens anyag

tarolasa latszddik a kéregallomanyban, a kisagyban és a retinaban (5).
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Tacsko — Tppl és Pptl

2006-ban Awano és kollégai 2 fiatal tacskdban neuronalis ceroid lipofuscinosist irtak le. Az
érintett allatok 9 honapos kortdl mutattak tlineteket, és a betegség gyors lefolyasa miatt 12
honapos korban elhullottak. TUneteik kozé tartozott a gyakori hanyas, mentalis tompultsag,
ataxia, izomrangas, gorcsok és a latas elvesztése. A korabban megtanult parancsok elfelejtése
is a kognitiv romlasra utalt. A betegség végsé stadiumahoz kozeledve viselkedészavarok is

jelentkeztek, példaul hiperaktivitas, agresszio és ismétlodé korozés. Awano és a mtsai egy

=z 7

Sanders és mtsai 2010-ben irtak le egy 9 hdnapos neuronalis ceroid lipofuscinosisban szenvedd
tacsko esetét. Az érintett kutya esetében ataxia, gyengeség, latas-, és viselkedészavarok voltak
a tlinetek. A retinaban és az agy keregallomanyaban autofluoreszcens anyagok voltak jelen. Az
agyszovetben a palmitoil-fehérje tioészteraz 1 aktivitasa szignifikansan alacsony volt. Ennel a
fenotipusnal egy inszercids mutaciot mutattak ki, ami a Pptl génen okozott korai stop codont

(5).
Amerikai staffordshire terrier — Arylsulfatase G (ARSG)

A feln6tt amerikai staffordshire terrier kutydkban jelentkezd ataxia hatterében sokaig sulyos
kisagyi kérgi abitordfiat feltételeztek, amit késébb neuronalis ceroid lipofuscinosisként
diagnosztizaltak. A legnyilvanvaldbb tiinet a folyamatosan progredialé ataxia, ami el6szor 3-5
éves kor kortl jelentkezik. Lataszavarokat nem jelentettek az érintett allatoknal, és a retinaban
sem fedeztek fel lipofuscin tarolast. Az agy tobb teriiletén lipofuscin felhalmozddas figyelhetd
meg, a Kisagyban atrofia és a Purkinje sejtek elhaldsa latszik. Abitbol és mtsai 2009-ben
azonositottak az arylsulfatase G mutécid okozta neuronalis ceroid lipofuscinosist az amerikai
staffordshire terrierekben (5). Olby és mtsai 2004-ben 63 érintett feln6étt amerikai staffordshire
terrier kutyaban jelentkezd kisagyi atrofia klinikai és szovettani jellemzoit vizsgaltdk (11).
Ezeknél a kutyaknal a klinikai tiinetek els6 jelentkezése viszonylag nagy kilonbséggel 18
honapos és 9 éves kor kozott jelentkezett, de altalanossagban 4-6 éves kor korll kerlltek
allatorvoshoz. A tiinet ataxia volt, ami botladozasban, nyakhajlitasban, és lépcsén jaras
nehézségeiben jelentkezett. A betegség elorehaladasaval a kutyak nem voltak keépesek elesés
nélkal sétalni, allas kbzben ferdén tartottak a nyakukat, ha megraztak a fejiket, elvesztették
egyensulyukat és elddltek. A propriocepcié minden allatban normalis volt, a gerincvel6i

reflexek szintén normalisak voltak. A rutin vérvizsgalat eredményei nem mutattak relevans
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eltérest. A szérum E-vitamin szintjét is vizsgaltak 11 kutya esetében, aminek alapjan kizarték,
hogy E-vitamin hidny lenne az ataxia hatterében, ugyanis az 6sszes vizsgalt kutya E-vitamin
szintje a normalis tartomanyban, vagy afolott volt. A szOvettani vizsgélatok soran a
kutatocsoport a kisagyban a Purkinje sejtek megfogyatkozasat figyelte meg, és azt is
észrevették, hogy a maradék Purkinje sejt axonalis vége abnormalis kinézett volt (11). Abitbol
és mtsai 6sszesen 138 francia és amerikai szdrmazasu staffordshire terriert vizsgaltak, amiknek
mozgasszervi tineteik voltak. Az ataxia kezdetben az egyensuly elvesztésében, a fordulas
kdzbeni botladozasban, és a 1épcson fel és lefelé jarasban jelentkezett. Az érintett kutyak nagy
részében (70%) 3 és 5 éves kor kdzott mutatkoztak az ataxia elsé tiinetei. A 138 diagnosztizalt
kutya kozul 58 esetében az MRI vizsgélatok soréan szignifikans kisagyi atrofiat fedeztek fel,
amit korbonctani vizsgalatok soran megerésitettek. A legfeltiindbb szovettani eltérés ezekben
a kutyakban is a Purkinje sejtek elhalasa volt. A megmaradt Purkinje sejtek citoplazmaéjaban
PAS-, Luxol fast blue -, és szudanfekete-pozitivan festddé anyagok latszodtak. Az agy
fehérallomanya, a nyirokcsomok és a Iép szdvettanilag normalisak voltak az érintett kutyakban.
A t0bbi NCL-ban szenvedd kutyaval ellentétben ezeknél az allatoknal nem talaltak degenerativ

elvaltozast, vagy lipofuscinosist a retindban (10).

Az, hogy az ARSG mutécio hogyan jarul hozza a NCL kialakulasahoz, egy tobb 1épésbél allo
mechanizmussal magyarazhatd. El6szor az ARSG-hianyos idegsejtek le nem bontott
anyagokat halmoznak fel a lizoszdmaikban. Majd ezen lizoszomalis tarolasi anyagok
felhalmozddasa autofagiat idézhet el6, vagy a sejtek kozti anyagaramlasban és a kalcium
anyagcserében torténhet modosulas, ami jellemzé masodlagos elvaltozas. A tarolt anyagok
egyedi Osszetétele ebben a betegségben még egyelére nem ismert, emiatt a pontos biokémiai
mechanizmus sem tisztadzott. A neuronalis ceroid lipofuscinosisok genetikailag heterogén
csoportot alkotnak, ahol a tarolt anyagot elsésorban a mitokondrialis ATP-szintetaz ,,subunit
¢” fehérjéje, vagy saposin A és D alkotja. Az aril-szulfatdz G (ARSG) egy nagy 17 szulfatazbol
allo csaladba tartozik. Ezek a szulfatdzok katabolizaljak a szulfat-észterek és szulfatamok
hidrolizisét tébb szubsztrat, mint példaul a szteroidok, szénhidratok, glikolipidek és

proteoglikanok esetében (10).
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Fajta

Gén

Kezdet és
progresszio

Latas

Kognitiv

Agresszio

Ataxia

Cerebellaris
tlinetek

Gorcs

Egyeb

Amerikai
staffordshire
terrier
ARSG

1,5-9 éves,
elnyujtott

Normalis

Igen

Hypermetria,
nystagmus,
egyensulyzavar

Nem

2. Tablazat
Neuronalis ceroid lipofuscinosis
(forrés: Dennis O’Brien:Approach to Lysosomal storage Diseases in the Dog: The
Neuronal Ceroid Lipofuscinoses, ACVIM 2010)

Amerikai
bulldog

Cathepsin D

0.9-3 év,
elnyujtott

Normalis

lgen

Hypermetria

Nem

Paraparesis,
tetraparesis

Ausztrél
juhészkutya

CLNG6

18 hénap

Vak

Viselkedészavarok,
hyperesthesia,
szorongas

Igen

Hypermetria

Légykapkopas

Paresis

14

Border collie

CLNS5

15-23 hoénap

Vak

Viselkedészavarok,
hyperesthesia,
szorongas

Igen

Igen

Lehetséges

Tacsko

TPP1
(CLN2)

7-9 honap

Vak

Tanult
viselekdés
elvesztése

Igen

Igen

Hypermetria

Myoclonus



2. Tablazat (folyt.)

Fajta Tacsko Angol Tibeti terrier Labrador Lengyel
szetter Retriever alfoldi
juhaszkutya
(PON)
Gén PPT1 CLN8 ATP13A2 Ismeretlen Ismeretlen
Kezdet és 9 hoénap, akut 1-15év  4-8év, elnydjtott 7 év 0,5-4 év,
progresszio elnydjtott
Latas Vak Vak Centralis vaksag Normalis Vak
Kognitiv Viselkedészavarok, Mentélis = Viselkedészavarok, Idegesség,
hyperesthesia, tompasag  hyperesthesia, zavartsag
szorongas, szorongas
zavartsag
Agresszio Igen Igen
Ataxia Igen lgen Igen Igen Igen
Cerebellaris Hypermetria
tinetek
Gorcs lgen Igen Igen Nem
Egyeb Folytonos Ritka LMN Tetraparesis
fejmozdulatok tinetek, nystagmus
2.3. Terépia

A kisallatokban jelenleg nincs relevans terapia, ami segitene a betegség gydgykezelésében. Az
esetlegesen kialakulé gorcsrohamok miatt antiepileptikumok adésa javasolt ezeknél az

allatoknal.

A human orvostudomanyban a betegségek kezelésére alkalmazhatd terdpiak kutatasa alapjan
ismertek olyan modszerek, amik az allatok esetében is javitottak a klinikai tiineteken.
Emberekben az iranyad6 kezelés az enzimpo6tlé terapia (ERT), ami az USA-ban az FDA éltal

jévahagyott Gaucher-, Fabry-, és Pompe-kor, illetve Mucopolysacharidosis I, 11, IV és VI-0s
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tipusdban. A terapia soran lizoszomélis enzimeket intravénédsan juttatnak a paciensekbe
hetente-kéthetente. A probléma ezzel a kezeléssel az id6 és anyagi vonzatok mellett az, hogy a
periféridsan bejutatott enzimek nem lépnek &t a vér-agy gaton, és emiatt a kozponti

idegrendszerben kialakulé elvaltozasokat a kezelés nem, vagy alig befolyasolja (15).

Glycocerebrosidosis esetében emberekben a csontvazrendszeri elvaltozasok okozzék a
legnagyobb problémat, amik a korai diagnozis felallitisa utdn enzimpo6tlé terapiaval
megelézhetdek, illetve visszafordithatdak. Az enzimet a péciensek periodikusan kapjak
intravénasan, kiilonb6z6é dozisokban. Nagyon hatasosnak bizonyul6 teréapia, de tobb szazezer

dolléarba keril évente egy paciens kezelése (14).

Neuronalis ceroid lipofuscinosisban szenvedd torpe tacskok esetében is végeztek enzimpotlo
terapiat, rekombinans human TPP1 feherjét juttattak periodikusan az agy-, és gerincvel6i
folyadékba (CSF). Ennek hatasara dramaian lelassult a kor lefolyasa, az idegrendszeri tlinetek

progresszioja, és szignifikansan megnétt a varhato élettartam (6).

Tovabbi terdpiak, mint példaul génterapia (GT) és 6ssejt transzplantacid keriiltek az elmult
években a kutatasi tertiletek kozé. Hematopoietikus 6ssejt (HSCT) és csontveld transzplantacio
(BMT) soran az egészséges csontveld az enzimhianyos paciens szervezetében folyamatos
enzimpotlast eredményez. Tobb betegség esetében (MPS, leukodystrophia, alfa-mannosidosis,
fucosidosis, Gaucher-kor) ezek a terapiak kiilonbozo sikerrel zarultak (15). A hematopoetikus
6ssejt transzplantacio MPS 1 kutya modellekben csokkentette a legtébb szOvetben a tarolt
anyagokat, és lassitotta a betegség lefolyasat (7). A transzplantacio problémai kozott a graft vs
host disease (GVHD) okoz problémat, illetve a beavatkozast a klinikai tlinetek megjelenése
elott kell elvégezni, hogy sikeresen befolyasolja a betegség lefolyasat. Ugyan a csontveld
transzplantacié allando enzimpotlast eredményez, de ez nem garantalja, hogy minden szervben

megfeleld lesz az enzim mennyiség, amivel az illetd szerv visszanyerné funkciojat (15).

Globoidsejtes leukodystrophidban szenvedd csecsemdknél, még a tlinetek megjelenése eldtt a
koldokzsinérvér transzplantacid javitott a myelinképzddésen és a fejlddési folyamatokban, a
tiinetek megjelenése utan ennek a kezelésnek nem volt jelentésége. Ossejt transzplantacio még
a betegség kés6i megjelenésében is segitett a klinikai tiinetek csokkentésében, és a

myelinhively degeneracié lassitasaban (14).
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Geénterdpia soran a szervezetbe adenovirus-asszocidlt (AAV), vagy lentivirus (LV)
technologiaval lehet a legsikeresebben a megfeleld géneket bejuttatni. Mindamellett a
virusvektorok nem lépik at a vér-agy gatat, ezért intraventricularis, intraparenchymalis és
intrathecalis injekciokkal lehet elérni az idegrendszerben a potencidlis vektorszintet (15). A
génterapia elénye, hogy nem sziikséges a szervezet 6sszes sejtjeire hatnia, elegend6 egy akkora

sejtpopuléaciora hatnia, ami megfelel6 mennyiségli hatékony enzimet tud termelni (17).

A szubsztrat redukcios terapia (SRT) lényege, hogy az eldallitas és a lebontds kozott az
egyensulyt visszaallitsa. Ez a terapia jelenleg kiemelt kutatasi téma, és mar tobb betegség
(Gaucher-, Fabry-, Tay-Sachs-, Niemann-Pick C kor) esetében preklinikailag és klinikailag is
sikeresnek bizonyul (15).
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3. Anyag eés modszer

A vizsgalt allatok az Allatorvostudomanyi Egyetem Belgyogyaszati Tanszékének betegeibél
és kollégék beteganyagéabdl szarmaznak. A tanulmanyba valé bevalogatds minden esetben a
tulajdonos hozzajaruldsaval tortént. Minden, a vizsgalatba vont kutyanal laboratériumi
genetikai vizsgélat igazolta, hogy homozigota formdban hordozzak az NCL allélt. A tesztet
alvadasban gatolt vérmintabol végezték harom kiilonb6z6 laboratoriumban. A 8 kutyabdl 2
mar a kutatasom el6tt elpusztult, ezért ezeknél az allatoknal nem volt lehetséges a fizikalis és
neuroldgiai vizsgalat. A tobbi kutya esetében teljes klinikai és neurolégiai vizsgélatot
végeztiink, ebbdl 2 kutyandl az egyetem laboratériumaban vérvizsgalat is késziilt. A
hematoldgiai paramétereket Advia 2120i (Siemens) automataval, a biokémiai paramétereket
Olympus AU400 automataval merték. Az MRI vizsgalat a Vetscan Kisallat Diagnosztika
Kdzpont 1,5 T Signa Explorer (General Electric Inc) gépén késziilt. Minden allat esetében a
tulajdonosok kérdoivet toltottek ki a betegségre vonatkozoan. Az alabbi kérdések szerepeltek

a kérd6ivben:

1. Sziiletési 1d6

2. Honnan szarmazik a kutya?

w

Ismertek-e az alomtarsai?
e Ha igen, az alomtarsak k6zott eléfordult-e hasonld betegseg?
Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége?
Milyen id6s korban jelentkeztek eldszor a tlinetek?
Mik voltak azok, hogyan irna le 6ket?
Milyen esetben jelentkeztek a tlinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)?

Izgatottsagra fokozodtak-e a tlinetek?

© o N o 0 &

Kothet6 volt-e valamilyen kérilményhez (napszak, tiizelés, egyéb)?

10. T6rtént vérvizsgalat?

11. Diagndzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)?

12. Reagélt a kezelésre?

13. Valamilyen gyogyszerre javultak a tunetek (pl.: porcvédd készitmény, Milgamma,

fajdalomcsillapitd készitmeény)?
Az allat jelenlegi allapotara vonatkoz6 kérdések:

14. Képes felallni?
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15. Ha megrazza magat allva tud maradni?
16. Lépcson fel tud menni?

17. Az evés jelent az allat szamara problémat?
18. Remegés jelentkezik nala?

19. Agressziét tapasztaltak?

Azoknak a tulajdonosok, akiknek mar nem élt a kutyajuk nem toltotték ki az allat jelenlegi
allapotara vonatkoz6 kérdéseket. Esetiikben az elsd 13 altalanos kérdéseken feliil az aldbbi

kérdéseket tettuk fel:

14. Hany éves koraban pusztult el a kutya?
15. Termeszetes mddon pusztult el?

16. Ha eutanaziat valasztottak akkor azt mikor és miért?
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4. Eredmények

A tulajdonosok altal kitoltott kérdbivek itt talalhatoak, amiknek dsszefoglalasa a 3. tAblazatban
lathato. Az 1., 2., 3., 5., 6., 8. kutyardl készilt videdk a mellékletben talalhatéak.

1. Kutya:

1
2
3.
4

o

10.
11.

12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.

. Sziiletési ids: kb. 2013

Honnan szarmazik a kutya? Noé Allatotthonbol

Ismertek-e az alomtarsai? nem

. Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? térdszalagszakadas, fémimplantatum a

bal hatso lababan

Milyen idés korban jelentkeztek elészor a tiinetek? Kb. 5 évesen

Mik voltak azok, hogyan irnd le 6ket? elszor sziirkiiletben nekiment oszlopnak példaul,
megbillent, elddlt, elesett, nehezebben allt fel, megszédiilt

Milyen esetben jelentkeztek a tiinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? felallas, jaras
Izgatottsagra fokozddtak-e a tiinetek? régebben nem, most igen

Kothetd volt-e valamilyen kdrilményhez (napszak, tiizelés, egyeb)? nem

Tortént vérvizsgalat? igen

Diagnodzis utan kapott barmilyen kezelest (milyet)? Milgamma, Korovet, Etovet,
gyogytorna (eddig 2x)

Reagalt a kezelésre? talan

Valamilyen gyogyszerre javultak a tlinetek? nem meghatarozhato

Keépes felallni? igen

Ha megrazza magat allva tud maradni? megbillen

Lépcson fel tud menni? igen

Az evés jelent az allat szdmara problémat? nem

Remegés jelentkezik nala? nem

Agressziot tapasztaltak? nem
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2. Kutya:

o > W b oE

10.
11.
12.
13.

14.
15.

Sziiletési idd: 2015.07.02.

Honnan szarmazik a kutya? Méagocs

Ismertek-e az alomtarsai? -

Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? nem

Milyen idds korban jelentkeztek el6szor a tiinetek? 3,5 éves kordban, de visszagondolva
mar kolyokként is esetlenebb volt, eléfordult példaul, hogy két labra agaskodott a
kapundl, és elesett

Mik voltak azok, hogyan irnd le Sket? bizonytalan jaras, mintha fejnehéz lenne, vagy
szédulne, balra huzott a feje

Milyen esetben jelentkeztek a tiinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? jaras, futas
Izgatottsagra fokozodtak-e a tiinetek? teljes mértékben

Kothetd volt-e valamilyen kortlményhez (napszak, tiizelés, egyéb)? frontok, tlizelés,
emberek tarsasaga, utcai kutyak megjelenése

Tortént vérvizsgalat? igen

Diagndzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? el6tte kapta

Reagalt a kezelésre? nem

Valamilyen gydgyszerre javultak a tlnetek? Szedett Neuromultivit tablettat,
Millgammat. Ezektdl nem javult az allapota. Jelenleg (kb. masfél éve) Etovet és
Korovet cseppeket kap reggel és este 5-6 cseppet/ alkalom. Javulast nem latok, inkabb
megeldzés céljabol kapja, mivel ugy informaltak, hogy kialakulhat az ataxias kutyaknal
epilepszia.

Képes felallni? igen

Ha megrézza magat allva tud maradni? rosszabb napokon elborul

16. Lépcson fel tud menni? 1-2 1épcsén, a magasabbat lezartak

17.

18.
19.

Az evés jelent az allat szamara problémat? igen, segiteni szoktak (taltartdval, labak
kdzé veszik és most mar a fejét is iranyitjak)
Remegés jelentkezik nala? igen

Agressziot tapasztaltak? nem
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3. Kutya:

A A

10.
11.
12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.

Sziiletési ido: 2014

Honnan szarmazik a kutya? érokbefogadott

Ismertek-e az alomtérsai? nem

Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? még kiskoraban combcsonttorés

Milyen idés korban jelentkeztek eldszor a tiinetek? kétéves

Mik voltak azok, hogyan irna le Sket? jaték kdzben, izgatott allapotban jelentkezett a
betegsége, hatso labak kiugrasaval

Milyen esetben jelentkeztek a tiinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? jaték, kutyakkal
birkézas, késobb futas kdzben

Izgatottsagra fokozodtak-e a tiinetek? nem

Kdthetd volt-e valamilyen korilményhez (napszak, tiizelés, egyéb)? nem

Tortent vérvizsgalat? igen

Diagndzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? nem

Reagalt a kezelésre? -

Valamilyen gyogyszerre javultak a tlinetek? Milgammat szed, de nem segit

Keépes felallni? igen

Ha megrazza magat allva tud maradni? nem

Lépcson fel tud menni? nem

Az evés jelent az allat szamara problémat? igen

Remegés jelentkezik nala? hatso-els6 lab

Agressziot tapasztaltak? nem
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4. Kutya:

A A

10.
11.
12.
13.
14.
15.
16.

Sziiletési ido: 2010

Honnan szarmazik a kutya? érokbefogadott, 4 évesen

Ismertek-e az alomtérsai? nem

Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? négyévesen amputaltak a jobb hatso labat
Milyen idés korban jelentkeztek eldszor a tiinetek? 5 és fél

Mik voltak azok, hogyan irna le éket? A Kutya egyik naprél a masikra nem tudott labra
allni, egyedul nem tudott menni. A fejét balra billentette, furan dres lett a tekintete. Azt
hittlik agyvérzést kapott.

Milyen esetben jelentkeztek a tiinetek (pl.: jaras, futds, egyéb)? allas, jaras
Izgatottsagra fokozodtak-e a tiinetek? nem

Kdthetd volt-e valamilyen korilményhez (napszak, tiizelés, egyéb)? nem

Tortent vérvizsgalat? igen

Diagndzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? Milgamma, béres csepp

Reagalt a kezelésre? egy ideig nem romlott az allapota

Valamilyen gyogyszerre javultak a tlinetek? Milgamma

Hany éves koraban pusztult el a kutya? 8

Természetes modon pusztult el? nem

Ha eutanaziat valasztottak akkor azt mikor és miért? 2018 oktdber, sajnos mar nem
tudott egyedll sem enni, sem mozogni, 2 évig élben vittem ki naponta haromszor, hogy
elvégezze a dolgat, nehéz szivvel, de ugy dontott a csalad, hogy mar neki csak

szenvedés igy az élet.
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5. Kutya:

10.
11.

12.
13.

14.
15.

16.
17.

18.
19.

Sziiletési idd. kb. 2012.02.20.
Honnan szarmazik a kutya? érdi tenyészt6é
Ismertek-e az alomtarsai? igen (1)

e Ha igen, az alomtdrsak kozott eldfordult-e hasonld betegség? nem
Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? szivférges volt, 1,5 éves kezelés utan
Kigyogyult
Milyen idés korban jelentkeztek eldszor a tiinetek? 6-7 éves korban
Mik voltak azok, hogyan irna le oket? jarasban nyusziszerli ugras, hatsd labak
elrugaszkodasa a talajtél. Jobb ill. bal iranytartas jaraskor, futaskor
Milyen esetben jelentkeztek a tlinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? jaras, futas, evésnél,
ivasnal fej billengetése
Izgatottsagra fokozodtak-e a tiinetek? igen, hamarabb eld6lt
Kdthetd volt-e valamilyen korulményhez (napszak, tlzelés, egyéb)? igen, amikor
gazdajat vagy ismerds csaladtagot meglatott, szoltak hozza
Tortént vérvizsgalat? igen
Diagnodzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? gyogyszer, halolaj, ginko,
akupunktura, jelenleg lazacolaj 100%
Reagalt a kezelésre? enyhén javult egy rdvid ideig
Valamilyen gydgyszerre javultak a tlinetek? latvanyosan nem, igaz romlas sem volt
tapasztalhatd, jokedv és étvagy tovabbra is van, figyelme szintén rendben
Keépes felallni? igen
Ha megrazza magat allva tud maradni? altalaban elesik, eld6l, vagy iilé helyzetben
tartja magat
Lépcson fel tud menni? egyedul nem
Az evés jelent az allat szaméara probléméat? nem, maga az evést6l, hanem a lefelé hajlas
miatt billen, elddl, kitdmasztva kell tartania magat
Remegés jelentkezik nala? igen

Agressziot tapasztaltak? nem
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6. Kutya:

© 0 N o g bk~ w D PE

I e i T = e e
© 0 N o O b W N P O

Sziiletési idd: 2012.09.23

Honnan szarmazik a kutya? Nyiregyhéza

Ismertek-e az alomtérsai? Nem

Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? Nem

Milyen idés korban jelentkeztek eldszor a tiinetek? 2017 (5 év)

Mik voltak azok, hogyan irna le 6ket? Néha elesett

Milyen esetben jelentkeztek a tiinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? Jaték kozben
Izgatottsagra fokozodtak-e a tlinetek? Igen

Kothetd volt-e valamilyen kortlményhez (napszak, tiizelés, egyéb)? Nem

. Tortént vérvizsgalat? Igen

. Diagnozis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? Nem

. Reagalt a kezelésre? -

. Valamilyen gydgyszerre javultak a tlinetek? Nem kapott semmit
. Képes felallni? Igen

. Ha megrazza magat allva tud maradni? Nem, ritkan

. Lépcson fel tud menni? Van egy 1épcsoéfok, €s nehezen

. Az evés jelent az allat szamara problémat? Nem

. Remeges jelentkezik nala? Nem

. Agressziét tapasztaltak? Nem
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7. Kutya:

A A

10.

11.

12.
13.

14.
15.
16.

Sziiletési idé: 2012.01.01.

Honnan szarmazik a kutya? érokbefogadott

Ismertek-e az alomtarsai? nem ismertek

Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? nem

Milyen idés korban jelentkeztek eldszor a tiinetek? Kb. 3 éves kora kordl

Mik voltak azok, hogyan irnd le 6ket? A tlinetei apro fejrangassal jelentkeztek, mintha
valami idegrendszeri probléma lenne.

Milyen esetben jelentkeztek a tlinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? Az els6 idészakban csak
az apro fejrangasok voltak tapasztalhatéak. A végtag dobalas és a koordinalatlan
mozgas csak kb. egy évvel késobb jelentkezett nala.

Izgatottsagra fokozddtak-e a tiinetek? Nem bér az is igaz, ha hazaertem annyira el tudott
menni az agya, hogy mar kevéshé koncentralt az 6sszeszedett mozgasra.

Kothetd volt-e valamilyen kérilmenyhez (napszak, tuzelés, egyéb)? Nem befolyasolta
semmi, ha menni akart, ment.

Tortént vérvizsgalat? 2015-ben volt a vérvizsgalat, ami kimondta, hogy nem csak
hordozza, hanem 100% ban 6rokiti is az ataxiat.

Diagnodzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? Kezelést nem kapott mivel
tudtunkkal nem létezett ilyen, kapta a szokasos Milgammat.

Reagalt a kezelésre? nem

Valamilyen gyégyszerre javultak a tiinetek? Bar a Milgammat kapta, nem igazan
lattunk valtozast a mozgéasaban.

Hany éves kordban pusztult el a kutya? 7 évesen

Természetes mddon pusztult el? nem

Ha eutanaziat valasztottak akkor azt mikor és miért? 2019. aprilis 13. Sajnos addigra

mar olyan allapotban volt, hogy nem maradt mar mas lehetdségiink.
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8. Kutya:

o > W b oE

10.
11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.
18.

19.

Sziiletési idd.: Kb. 2011

Honnan szarmazik a kutya? Vidékrél hoztam el.

Ismertek-e az alomtarsai? Az alomtérsait nem ismertem.

Az On kutyajanak volt masmilyen betegsége? Nem tudok mas betegségrol.

Milyen idés korban jelentkeztek eldszor a tiinetek? Mindig is szédult, és picit instabilan
mozgott, 2019 6ta lettek lathaté romlasok, végil 2020 januarjatél folyamatosan.

Mik voltak azok, hogyan irnd le dket? Esések, szédulés, izuleti fajdalom — lathat6an
oldaliranyba 0l le sokszor, kevesebb mozgast bir.

Milyen esetben jelentkeztek a tinetek (pl.: jaras, futas, egyéb)? Futés, jaték, gyors
hirtelen mozgas, allkapocs erételjes igénybevétele.

Izgatottsagra fokozodtak-e a tiinetek? Néha igen

Kothetd volt-e valamilyen korilményhez (napszak, tiizelés, egyéb)? Ugras, gyors futas,
hirtelen mozdulatok.

Tortént vérvizsgalat? Igen

Diagnodzis utan kapott barmilyen kezelést (milyet)? Természetesen, gyogyszeres
kezelés, homeopatia, biorezonancia, fizioterapia, masszazs és tovabbra sem adjuk fel.
Reagalt a kezelésre? A biorezonanciara reagal a legjobban, beindul téle az
anyagcseréje, mozgékonyabb lesz, nd az érdeklddése.

Valamilyen gyogyszerre javultak a tlinetek? A gyogyszerekre rosszul reagal, tompa és
aluszékony toliik.

Keépes felallni? Képes felallni, de nagyon instabil a mozgasa.

Ha megrézza magét allva tud maradni? Nem minden esetben.

Lépcson fel tud menni? 1gen, néha egyedil is, gyakrabban fordul eld, hogy inkabb
segitseggel.

Az evés jelent az allat szdmara problémat? Az evés a legnagyobb 6érome

Remegés jelentkezik ndla? Nem, de f4j a dereka, néha a hatsd laba remeg picit vagy
amikor fél az allatorvosi rendeldben.

Agressziot tapasztaltak? Idegenek esetében eléfordul vagy amikor fél, alapvetden

haz6rz6. Amiodta romlott az allapota agresszivabb lett, mint volt.

27



1.kutya

2.kutya

3.kutya

4.kutya

5.kutya

6.kutya

7.kutya

8.kutya

Szlletési
ido

kb. 2013

2015.07.02.

2014

2010
(eut.: 2018)

kb.
2012.02.20

2012.09.23

2012.01.01
(eut.: 2019)

kb. 2011

3. Téblazat
Vizsgélt kutyak tunetei

Elsé tiinetek
megjelenésének
ideje

kb. 5 évesen
(2018)

3,5 éves, de
kolyokként is

2 éves

5,5 év

6-7 éves

5 éves

kb. 3 évesen

mindig is
szédilt, 2019-
t6] romlas,
jaraszavar

Elso tiinetek

szurkuletben
lataszavarok,
egyensulyzavarok,
elesés

bizonytalan jéras,
szédulés, fej
oldalra tartasa

jaték kozben,
izgatott &llapotban
hatsé végtagok
Osszerendezetlen
mozgasa

hirtelen jelentkez6
,lefagyas”, fej
oldalra tartasa

nyusziugras,
oldalra tartas
jaraskor, futaskor

néha elesett

apré fejrangasok,
végtag dobéalas
késébb

esések, szédilés,

kevesebb mozgéast
birt
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Milyen
esetben
jelentkeztek

felallas, jaras

jaras, futas

jaték,
kutyakkal
birkdzas,
futas

allas, jaras

jarés, futas,
evésnél,
ivasnal fej
billengetése

jaték kdzben

futas, jaték,
gyors hirtelen
mozgas,
allkapocs
erdteljes
igénybevétele

Izgatottsagra
fokozodtak-e
a tlinetek

régebben

nem, most
igen

teljes
mértékben

nem

nem

igen,
hamarabb
eldolt

igen

nem, gazdat
latva
fokozédtak

néha igen



Az &ltalanos fizikalis vizsgalat soran egyik allatnal sem talaltunk koéros elvaltozést. Karmok
normalisan kopottak, labvégeken sériilés, horzsolas nem jellemz0, egy-két esés kdvetkeztében
kialakult felilletes sériilést6l eltekintve. A neurologiai értékelés soran jellemzéen a
kovetkezoket talaltuk: A tudat és a viselkedés normalis volt. Az agyidegek tertletén miikodési
kiesés nem volt tapasztalhatd. A szag-, latasi- és hangingerekre adekvat médon reagéaltak. A
fenyegetési reflex, a pupillareflex, palpebralis reflex kivalthatd volt, nystagmus egyik allatnal
sem volt megfigyelhetd. A boér érzékenysége a pofa tajékon, kiilsd halldjaratban,
orrnyalkahartyan vizsgalva normaélis, a pofa szimmetrikus volt, nyelni minden &llat tudott. A
gerincveldi reflexeket vizsgalva jellemzéen normoreflexia volt tapasztalhat6. A propriocepcid
nehezen elbiralhatd, ugyanis az eldrehaladottabb allapotban 1évé allatoknak nehéz
megtartaniuk az egyensulyt haromlabon, emiatt elhizddobbnak latszodik ez a reflex,
ugyanakkor a propriocepcio jol mikodik. A 3. kutya esetében a vizsgalat soran izgatottsagot
(excitatiot) figyeltlink meg, ami egészen agresszioig fajult. Ferde fejtartast az 6sszes kutyanal
valamilyen mértékben megfigyeltink. Jarasnal valtozoé mértékii dysmetria, négyvégtag és
torzsi ataxia, idénként egyensuly elvesztése, oldalra borulas volt tapasztalhatd, kilondsen
iranyvaltaskor, vagy amikor valami elvonta a figyelmiiket, oldalra figyeltek, vagy fordultak. A
lépcsén jarni egyaltalan nem, vagy csak segitséggel tudtak. Allas jellemzéen széles
alatamasztassal tortént. A mozgas inditasa nehézkes akar poszturalis reakcio, akar akaratlagos
mozgas inicidlasa esetén. Fejrazaskor jellemzden elvesztették egyensulyukat, elestek. Felallni
tobbnyire segitséggel tudtak. Intencios tremor egyik kutyanal sem latszott, ugyanakkor a

mozgasinditas néha jart finom tulkompenzaciobol eredd tremorszeri jelenséggel.

Azoknal az allatoknal, amelyeknél tortént vérvizsgalat, a rutin hematoldgia és az alap

biokémiai paraméterek nem mutattak szignifikans elvaltozast.
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A 8. kutyérdl keszllt MRI vizsgélat, melynek eredménye: ,,A lateralis agykamrak enyhén, a
negyedik agykamra kozepes mértékben Kitagult. A Kkisagy arborizécidja normalis, a Kisagyi
fissurak kifejezetten megszélesbedtek, elmélyultek.

Vélemeény: Sulyos cerebellaris atrophia/abiotrophia. Enyhe lateralis, kdzepesen sulyos
negyedik agykamra ventriculomegalia. Genetikai hatteri neurodegenerativ megbetegedés —

cerebellar cortical abiotrophy, CCA — igen valoszinii.”

sag 12 FSE

1.4bra: 8.kutya sagittalis T2-stlyozott agyi MRI felvétel
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5. Megbeszélés

Tanulmanyunk 8 kutya adatait dolgozza fel, amely 6nmagaban kevés messzemend statisztikai
kdvetkezések levonasédhoz, azonban irodalmi adatokkal dsszevetve a betegség klinikai képét
jOl reprezentalja. Vizsgalatunkban az érintett kutyak életkora 2 és 8 év kozott volt a
tulajdonosok altal el6szor észrevett tiinetek jelentkezésekor. Abitbol és mtsai altal vizsgalt
staffordhire terrierekben a klinikai tiinetek 3 és 5 éves kor kozott jelentkeztek eldszor, mas
forrdsok (11) alapjan 18 honapos kortol 9 éves korig valtozhat az elsé tiinetek megjelenése.
Esetlinkben a vizsgalt allatok alapjan az elso tiinetek a neuronalis ceroid lipofuscinosisban

atlagosan 4,5 éves korban jelentkeznek.

A szakirodalmi adatok alapjan a kords anyagcsere folyamatok NCL eseteben nem érintik a

belsé szerveket, amit alatdmasztanak az altalunk vizsgalt allatok vérvizsgalati eredményei is.

A tulajdonosok &ltal emlitett tunetek eltéréek. Azoknal a kutyaknal, ahol fiatalabb korra
datalték az els6 tiinetek megjelenését, ott feltehetd, hogy a tulajdonosok hamarabb észrevették
az enyhébb fejrangasokat és mozgasinkoordinaciot. Az allatok tobbségénél (5 kutya) a tiinetek
els6dlegesen jaras kozben jelentkeztek ferde fejtartassal es jaték kdzben a hatso végtagok
0sszerendezetlen mozgasaval. Egy kutya (4. kutya) esetében 5 es fél éves korban egyik naprol
a masikra hirtelen jelentkez0 ,,lefagyast”, ferde fejtartast, ures tekintetet tapasztaltak. Ezek a
drasztikus tiinetek ugyan javultak, de par év mulva az allat eutanaziaja mellett dontottek. Tobb
tulajdonos igy retrospektiven végig gondolva ismerte el, hogy a kutyaja mindig is szédilt,
instabilan mozgott, de nem feltételezték, hogy ez barmilyen idegrendszeri probléma miatt
lenne. Erdekes mddon egy 5 éves kutya (1. kutya) esetében szirkiiletben jelentkezd
latasproblémakrdl szamoltak be, ilyenkor nekiment oszlopoknak, megbillent, elddlt. Ennél az
allatndl még nem tortént alapos szemészeti Kivizsgalas, ugyanakkor a szakirodalom alapjan a
staffordshire terrierekben el6forduld ceroid lipofuscinosis esetében még nem irtak le a

retinaban lipofuscin felhalmozodast.

Mindegyik allat esetében allas, jaras, futas és jaték kozben jelentettek tineteket, nyugalmi
allapotban nem vettek észre remegeést, vagy egyéb rendellenességet. Az esetek nagyobb
részénél a tulajdonosok szerint izgatottsagra fokozodtak a tinetek, ilyen volt példaul a
tulajdonosok, mas emberek vagy mas kutyak megjelenése. Egyéb kuldnleges korilményhez

nem lehetett kétni az allatok tlineteinek megjelenését.
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Viselkedésbeli valtozést egyik &llatnal sem észleltek, agresszidt csak az egyik kutya esetében
jeleztek a tulajdonosok (8. kutya). A betegség diagnosztizalasa eldtt is ,,hazorzé” kutyanak
tartottak, de az utobbi idében az allapot romlasa Ota az agresszidja is fokozddott. A 3. kutyanal
atulajdonosok ugyan nem észleltek agressziét, de a fizikalis vizsgalat soran az éllat kifejezetten

agressziv volt.

A betegségben szenvedé kutyakban jellemzbéen kisagyi eredetli jaraszavar tapasztalhato.
Megtartott er6 mellett mind a négy végtagra Kiterjedd, akar elesésig fokozddd bizonytalan
jaras, késleltetett lépésinditas, dysmetria, tilkompenzalt mozdulatok. A fej mozgatasakor sem
tudjak megfeleléen bemérni a tavolsagot, ezért példaul el6fordul, hogy etetéskor odaverik az
orrukat a tal aljahoz. A vestibularis teriiletek érintettsége esetén 1étrejovo egyensulyzavarra
jellemzo6 a fej oldalra dontése, nystagmus, széles alapu allas, vagy egyik oldalra ddlés, akar
forgas a test tengelye korul. Klinikailag talan a leggyakoribb a gerincvel6t érint6 elvaltozasokra
visszavezethetd jaraszavar. A 1€zi6 helyétdl fliggden a hatsd, vagy mind a négy labon
tapasztalhatd propriocepcid csokkenés, gyengeseg, labvég visszafordulasa lépésnél, lekopott

karmok, hatso testfél bizonytalansag, végtagizomzat sorvadéasa.

Ha a tlnetek kisagyi ataxiara utalnak egy fiatal-k6zépkoru felnétt staffordshire, vagy
staffordshire keverék kutyanal, gondolni kell a betegségre. A képalkoto eljarasok kdzul
elsésorban az MRI vizsgalat lehet informativ, ahol cerebellaris atrofia jelei, kisagyi fissurak

megszélesbedése, mélyilése lathato.

A diagndzis utdn a legtébb kutya rendszeresen valamilyen vitamintartalmd, illetve
idegrendszert segitd készitményt szed. A tulajdonosok beszamoldja alapjan ezek nem
valtoztatnak jelentdsen a betegség lefolyasan, bar 1-2 allatnal ugy gondolték, hogy egy kicsit
lassitotta a progressziot. Erdemleges gydgykezelés nélkiil ez tiinik az egyetlen megoldasnak a
szamukra. Harom kutya (3., 5., 8. kutya) esetében a tulajdonosok egyéb kiegészitd
gyogykezelést is megprébaltak. A 3. kutya esetében a diagndzis utdn akupunktdras kezelést
préobaltak ki, ami elmondésuk alapjan egy ideig javitott a tlineteken. Az 5. kutya meglehetésen
elérehaladott allapotu, a tulajdonosok ennek ellenére egy specidlis ham segitségével
rendszeresen hordjak Uszni. Vélemeényik szerint az uszas terapiak utan rovid idére javulnak a
kutya tinetei. A 8. kutya tulajdonosai Kifejezetten elszantak, emiatt tobbféle terapiat is
Kiprobaltak. EImondasuk szerint a biorezonancias kezelések segitenek a legtdbbet az allatukon.
Az emlitett terapidk hatékonysaga ugyan nincsen tudomanyos alapokon bizonyitva és

valészintileg csak a tulajdonosok megnyugtatasara szolgalnak, a kiprobalasukkal nem artanak
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az allatnak. A ténylegesen hatdsos terapidk (enzimpotld terdpia, Ossejt transzplantécio,
génterapia, szubsztrat redukcids terdpia) az orvostudomanyban is csak fo6ként az utobbi
évtizedben kutatott lehetéségek. Az érintett emberek esetében ezen terapiak hatékonysaganak
a korai diagnézis az alapja, ugyanis tobbséguk csak akkor hatdsos, ha még a
visszafordithatatlan rendellenesség megjelenése elétt alkalmazzak. Emellett a terapidk anyagi
vonzata az emberek kezelésében is nagy szerepet jatszik, ami miatt az allatorvostudomanyban

valoszinileg még hosszu ideig nem fognak teret nyerni.

Mivel a betegség Orokletes, és nincs ra hatékony gyogymadd sem, a tudatos tenyésztés, szigoru
genetikai szelekcio és a megfeleld kovetkezetes jogi hattér adhatna lehet6séget a betegséget
hordoz6 allél ritkitasara. A genetikai teszt, amely lehet6vé teszi a pontos diagnozist és a
hordozok kiszlirését is, erre megfelelé eszkozt jelent. Tortentek mar lépések a szelekcid
érdekében. A Magyarorszagi Amerikai Staffordshire Terrier Egyesilet (MASTAFF) ¢lbirja a
genetikai vizsgalatot es tenyésztési programjaban 2015. januar 1.-t61 tenyésztésbe vételre csak
cerebellaris ataxidra mentes/clear €s a hordozo/carrier vehetd, viszont a kolykok terheltsége

miatt hordoz6-hordozdval nem tenyészthetd (19).

Méara Europaban és Amerikaban is sok az érintett egyed, és sikeriilt a mutacié megjelenését
visszavezetni egy 1950-es években élt kutyahoz (11). Pontos adatok hianyaban a betegség
eléfordulasat, kiilonosképpen pedig a hordozok aranyat nehéz megbecsiilni, de a klinikai
tapasztalat alapjan sejthetd, hogy ez az egyik leggyakoribb ismert, €S genetikai teszttel
diagnosztizalhaté tarolasi betegseg kutydkban. 1990 és 1998 kozott Amerikdban a fajta
regisztralt egyedei kozott a betegség prevalencidjat 1:400-ra becsilték (11). Fontos
megjegyezni, hogy mivel genetikai teszt csak az utobbi néhany évben érhetd el, ezeket a
betegeket elsdsorban tiineteik alapjan diagnosztizaltdk. Maéra genetikai teszt is elérhetd,
azonban adatvédelmi megfontolasok miatt egyes laborok sajnalatos mddon elzark6znak az

adatszolgaltatas eldl.
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KonklUzié:

1. A neuronali ceroid lipofuscinosis olyan lassan progredial6 betegség, amely az érintett
allat szamara sulyos kdvetkezményekkel jar, és jellemzéen csokkenti az életkilatasait,
mivel sok esetben a jardszavar olyan mértéket 6lt, hogy emiatt euthanasiara kertl sor.

2. A betegségre nincs hatékony gyogymaod.

3. A tiinetek késdi megjelenése miatt el6fordul, hogy mire kideril a betegség, addigra mar
utddaikra is orokitették a hibas allélt.

4. A betegség megfékezésére a kdvetkezetes genetikai szelekcio lenne alkalmas. Ehhez Ki
kellene zarni a tenyésztésb6l a hordozd egyedeket is. Meg kellene hozni az ehhez
sziikséges adminisztrativ 1épéseket (kotelezd sziirés, szabaly alkotés, ellendrzés,
referencia laboratorium, laboratoriumi adatszolgaltatas stb.).

5. Tajékoztatni kell az ebtartdé nagykodzonseget a betegségrol, hogy a kutya megvasarlasa
elott tdjékozodjanak a mentességérol.

6. Kivanatos lenne a menhelyi, vagy mas ismeretlen hatterti kutyakat szlirni, ennek

hianyaban pedig ivartalanitani.
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6. Osszefoglalas

A térolasi betegségek embereket és egyes allatfajokat, koztlik hazi kedvenceinket is érinto
orokletes, neurodegenerativ kérképek. Az ide tartozd betegségek altaldban fiatal, fajtatiszta
allatokban kiilonb6z6 idegrendszeri tinetekkel jelennek meg, és tébbnyire még fiatal korban
az é&llat elhullasdval jarnak. Bizonyos korformakban azonban csupan idésebb korban

nyilvanulnak meg az els6 jelek.

Tanulméanyunk sordn a neuronalis ceroid lipofuscinosis klinikai megjelenését vizsgaltuk

staffordshire terrierekben.

Az elsé tiinetek 2 és 8 év kozott jelentek meg az altalunk vizsgalt allatok kozott. Altalaban
allas, jaras, futas kozben jelentkez6 ferde fejtartas, inkoordinalt mozgas voltak a kezdeti
tinetek, amelyek izgatottsagra fokozodtak, majd késébb valtozé mértékii dysmetria, torzsi

ataxia, egyensuly elvesztése, oldalra borulas lett jellemzo.

A tulajdonosok altal végezett szupportiv és kiegészit6 terapiak nem eredményeznek tartds
javulast, legfeljebb a betegség lefolyasat lassitjak. A human gyogyaszatban ismert és kutatott
terapidk a magas koltségeik miatt feltehetéen nem fognak bekeriilni az allatorvoslas teriiletére.
Jelenleg az egyetlen megoldas a betegseg el6fordulasanak csokkentésére a szigorubb

fajtatenyésztés soran a gén kiszelektalasa lenne.
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7. Summary

Storage diseases are inherited neurodegenerative diseases which affect humans and several
animal species including our pets. These diseases emerge in most cases with different neural
signs in young pure breed animals and often result in their premature death. Some forms of
storage diseases also exist with late-onset clinical signs.

The purpose of the study was to examine the clinical appearance of neuronal ceroid
lipofuscinosis in American Staffordshire Terriers.

The onset of signs in dogs examined was between 2 and 8 years of age. In general the first
signs were head tilt and incoordinated movements, which occured during walk and trot and
worsened with excitement. Later dysmetria, truncal ataxia, loss of balance, falling over to their

sides was seen.

Supportive and supplementary treatments by the owners did not result improvement, maybe
slowed progression of the disease. Specific newer therapies from human medicine presumably
will not get into the veterinary practices because of their high costs. Currently the only solution
for the eradicaton of this disease is the elimination of the mutant gene which could be achieved

by stricter breeding practices.
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A mii megjelenési adataiz.. ADA0 .
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Jelen megallapodas elfogadéasaval a szerzd, illetve a szerzodi jogok tulajdonosa nem kizarolagos
jogot biztosit a HuVetA szdmara, hogy archivalja (a tartalom megvéltoztatasa nélkiil, a
megorzés és a hozzaférhetdség biztositasanak érdekében) és masolasvédett PDF formara
konvertalja és szolgaltassa a fenti dokumentumot (beleértve annak kivonatat is).

Beleegyezik, hogy a HuVetA egynél tobb (csak a HuVetA adminisztratorai szaméra
hozzéférhet6) masolatot taroljon az On altal 4tadott dokumentumbdl kizérdlag biztonsagi,
visszaallitasi és megOrzési célbol.

Kijelenti, hogy az atadott dokumentum az On miive, és/vagy jogosult biztositani a
megéllapodasban foglalt rendelkezéseket arra vonatkozéan. Kijelenti tovabba, hogy a mii
eredeti és legjobb tudomasa szerint nem sérti vele senki mas szerzoi jogat. Amennyiben a mi
tartalmaz olyan anyagot, melyre nézve nem On birtokolja a szerzéi jogokat, fel kell tiintetnie,
hogy korlatlan engedélyt kapott a szerzéi jog tulajdonosatél arra, hogy engedélyezhesse a jelen
megallapodasban szerepl6 jogokat, és a harmadik személy altal birtokolt anyagrész mellett
egyértelmiien fel van tiintetve az eredeti szerz6 neve a miivon beliil.

A szerzdi jogok tulajdonosa a hozzaférés korét az alabbiakban hatdrozza meg (egyetlen, a
megfelelé négyzetben elhelyezett x jellel):

engedélyezi, hogy a HuVetA-ban -ban tarolt miivek korlatlanul hozzaférhetévé véljanak

| avilaghalon,

az Allatorvostudomanyi Egyetem belsé halozatara (IP cimeire) korlatozza a feltdltétt
dokumentum(ok) elérését,

a Koényvtarban taldlhato, dedikalt elérést biztositd szamitogépre korlatozza a feltdltott

dokumentum(ok) elérését,

csak a dokumentum bibliogréafiai adatainak és tartalmi kivonatanak feltoltéséhez jarul
hozzé (korlatlan hozzaféréssel),
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Kérjiik, nyilatkozzon a négyzetben elhelyezett jellel a helyben hasznélatrol is:

Engedélyezem a dokumentum(ok) nyomtatott valtozatanak helyben olvasasat a
konyvtarban.

Amennyiben a felt6ltés alapjat olyan mii képezi, melyet valamely cég vagy szervezet
tamogatott illetve szponzoralt, kijelenti, hogy jogosult egyetérteni jelen megéllapodassal a miire
vonatkozodan.

A HuVetA lizemeltetdi a szerzd, illetve a jogokat gyakorlé szemeélyek és szervezetek irdnyaban
nem vallalnak semmilyen felel6sséget annak jogi orvoslésara, ha valamely felhasznalé a
HuVetA-ban engedéllyel elhelyezett anyaggal torvénysérté modon visszaélne.

Budapest, 2010-év .. .»oueeosshé ... 0. .nap

alairas
szerz6/a szerzbi jog tulajdonosa

A HuVetAMagyar A'lIatorvos-tudomdnyi Archivum — Hungarian Veterinary Archive az
A'Ilatorvostudomdnyi Egyetem Hutjra Ferenc Konyvtar, Levéltar és Muzeum dltal miikédtetett
egyetemi és szakteriileti online adattdr, melynek célja, hogy a magyar allatorvos-tudomany és
-torténet dokumentumait, tuddasvagyonat elektronikus formdaban osszegyiijtse, rendszerezze,
megorizze, kereshetvé és hozzaférhetévé tegye, szolgdltassa, a hatalyos jogi szabdlyozdsok
figyelembe vételével.

A HuVetA a korszerii informatikai lehetségek felhasznaldsaval biztositia a konnyil, (internetes
keresogépekkel is miikodd) kereshetSséget és lehetéség szerint a teljes szoveg azonnali elérését.
Célja ezek révén

- amagyar dllatorvos-tudomany hazai és nemzetkézi ismertségének névelése;

- a magyar allatorvosok publikacidira t6rténé hivatkozdsok szamdnak, és ezen
keresztiil a hazai dllatorvosi folydiratok impakt faktordnak névelése;

- az A'llatorvostudomdnyi Egyetem és az egyiittmikods  partnerek
tuddsvagyondanak koncentralt megjelenitése révén az intézmények és a hazai
allatorvos-tudomany tekintélyének és versenyképességének névelése;

- aszakmai kapcsolatok és egyiittmiikidés elSsegitése,

- anyilt hozzaférés tamogatasa.
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