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Tárolási betegségek, neuronális  
ceroid lipofuszcinózis
Szikszai Anna1, Balogh Éva2*

Összefoglalás
Tanulmányukban a szerzők a neuronális ceroid lipofuszcinózis (NCL) klinikai ké-
pét vizsgálták nyolc beteg kapcsán. A tárolási betegségek emberekben és ál-
latokban örökletes módon kialakuló kórformák, amelyek gyakran idegrendszeri 
tünetekkel járnak. A rendellenesség alapja egy specifikus enzim hiánya, vagy 
nem megfelelő működése, aminek következtében a kórformára jellemző anyag-
cseretermékek halmozódnak fel a sejten belül. A staffordshire terrierekben je-
lentkező neuronális ceroid lipofuszcinózis viszonylag gyakori képviselője ennek 
a betegség csoportnak. Míg a tárolási betegségek nagy része már gyakran fiatal 
korban, akár rögtön születés után megnyilvánul, addig az NCL-nél az első nyil-
vánvaló tünetek csak felnőttkorban jelennek meg lassan progrediáló mozgásin-
koordinációs zavarok képében. 

Summary

Background: Storage diseases are inherited neurodegenerative diseases which 
affect humans and several animal species including dogs and cats. These di-
sorders are caused by deficient function or decreased activity of lysosomal en
zymes and even defective transport of these enzymes or their substrates. These 
diseases often manifest in different neurological signs in young pure breed ani-
mals and in most cases result in their premature death. Some forms of storage 
diseases also exist with late-onset clinical signs. Neuronal ceroid lipofuscinosis 
(NCL) is one of the most frequently seen lysosomal storage disorders that ma-
nifests in adulthood with progressive movement derangement. 
Objectives: Examine the clinical appearance of neuronal ceroid lipofuscinosis 
in American Staffordshire Terriers. 
Materials and Methods: Eight patients with clinical symptoms that were all 
homozygous for NCL allele, justified by genetic test were selected to the study. 
Symptoms were evaluated by clinical examination and/or detailed information 
from the owners were collected.
Results and Discussion: The onset of signs in dogs examined was between 2 
and 6 years of age. First signs were transient head tilt and uncoordinated mo-
vements, which occurred during walk and trot and worsened with excitement. 
Later dysmetria, truncal ataxia, loss of balance, falling over to their sides were 
seen. Progressive worsening of the movement ability of these dogs and on-
going loss of their ambulation capability usually lead to euthanasia well before 
their life expectation. Supportive and supplementary treatments by the owners 
did not result in improvement, maybe slowed the progression of the disease. 
Specific newer therapies from human medicine (enzyme replacement therapy, 
substrate deprivation therapy, bone marrow transplantation, stem cell therapy, 
gene therapy) presumably will not get into the veterinary practice because of 
their high costs. Currently the only solution of this disease would be the elimina-
tion of the mutant gene which could be achieved by stricter breeding practices.
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A humán esetek aránya összességében 1:5000, ill. 1:9000 az élve született gye-
rekek között [1]. Állatorvosi területen nem áll rendelkezésre hasonló adat a táro-
lási betegségek általános előfordulását tekintve.

Általában fiatal, egyéves kor alatti (kivétel: neuronalis ceroid lipofuscinosis, 
globoidsejtes leukodystrophya), fajtatiszta állatokban jelentkeznek a tünetek, 
amelyek gyakran az idegrendszer zavart működésének következményei és a kü-
lönböző betegségekben hasonló eltérésekben (pl. viselkedésváltozás, demen-
cia, egyensúlyzavar, körözés, ataxia, tremor, görcsök, látási zavarok, vakság) nyil-
vánulnak meg. 

A lizoszomális tárolási betegségek patomechanizmusa az endoszomális-li-
zoszomális rendszerhez kötődik, ahol a sejtanyagcsere-folyamatok döntő része 
zajlik. Az endoplazmatikus retikulumban termelt enzimek – pl. nukleázok, lipá-
zok, karbohidrázok, proteázok – a lizoszómákba kerülnek, ahol többek között a 
különbözö fehérjék, nukleinsavak, szfingolipidek a savas közeg (pH 4–5) miatt, 
vagy a bennük található különböző hidrolitikus enzimek közreműködésével mak-
romolekulákra hasadnak. Normális körülmények során az intracellularis anyagok, 
mint pl. a membránelemek a lizoszómákban kerülnek lebontásra és innen jutnak 
vissza az anyagcsere-folyamatokba. A tárolási betegségeknél ezek az enzimati-
kus lebontási folyamatok öröklött enzimkárosodás, vagy az enzim teljes hiánya 
miatt zavart szenvednek. A lebontatlan szubsztrátok kezdetben a lizoszómán 
belül, majd a lizoszóma integritásának károsodása után felhalmozódnak a sejt-
ben és annak pusztulását okozzák [2]. 

Gyakoribb tárolási betegségek

Fukozidózis
A fukozidózis esetében az alfa-L-fukozidáz enzim hiánya miatt fukóztartalmú 
glikoproteinek, oligoszacharidok, glükózaminoglikánok halmozódnak fel az ideg-
rendszerben. Elsősorban hím angol springer spánielekben írták le a betegséget, 
6 és 12 hónapos kor között kezdődő tünetekkel, amelyek jellemzően nyugtalan-
ság, félelem, hypermetria, propriocepciós zavarok. A kórkép az agy-, és gerinc-
velőidegek megvastagodásával jár, ami fizikális vizsgálat során némely esetben 
tapintható [3]. Az ulnaris ideg megvastagodása diagnosztikai szempontból lé-
nyeges lehet [4]. Az elhullás általában 3–4 éves korban következik be [3]. 

Gangliozidózis
A gangliozidózisnak két típusa ismert, a GM1-gangliozidózis a béta-galaktozidáz 
hiánya miatt alakul ki, míg a GM2-gangliozidózis a hexózaminidáz-A és -B hiánya 
miatt. A klinikai tünetek már pár hónapos korban megjelennek, kisagyi ataxia, 
dysmetria, tremor, egyensúlyzavar, nystagmus, para- és tetraplégia, látási zava-
rok, és görcsrohamok formájában. Általában hamar az állat elhullásával járnak. A 
GM1-gangliozidózis további két típusra osztható, az 1-es típus a Norman–Lan
ding-szindróma beagle-ben és keverékeiben, angol springer spánielben, európai 
rövidszőrű és sziámi macskában került leírásra. A 2-es típust, a Derry-szindrómát 

A többnyire autoszomális recesszív módon öröklődő lizoszomális tárolási be-
tegségek során valamilyen veleszületett enzimhiány miatt a posztmitotikus 
sejtekben, pl. az idegsejtekben intermedier anyagcseretermékek halmozódnak 
fel. Az esetek nagy részében egy bizonyos anyag intracellularis felhalmozódása 
áll a betegség hátterében, mint pl. szfingolipidek, gangliozidok, mukopolisza-
charidok, glikoproteinek, amelyek az adott kórképek elnevezését is adják. Ezek 
a betegségek visszafordíthatatlan, többnyire gyorsan progrediáló kórformák, 
amelyek végül az állat elhullásához vezetnek. 
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sziámi, korat, európai rövidszőrű macskában és portugál vízikutyában írták le. 
Klinikai tünetekben a két típus hasonló, tremor, inkoordináció, spasztikus para
plégia és látászavarok jelentkeztek ezeknél az állatoknál. A GM2-gangliozidózis 
3 típusra osztható, az 1-es típus, a Tay–Sachs-szindróma esetében a hexózami-
nidáz-A hiány rövidszőrű német vizslában és japán spániel kutyában ataxia, in-
koordináció, látási rendellenesség és demencia jellegű tünetekkel jelentkezik. 
A 2-es típus, a Sanhoff-betegség európai rövidszőrű macskákban hexózamini-
dáz-A és -B enzimhiány miatt tremort, inkoordinációt és spasztikus paraplegiát 
okoz. A 3-as típus a Bernheimer–Seitelberger-betegség [3, 5]. 

Globoidsejtes leukodisztrófia
A globoidsejtes leukodisztrófia, más néven Krabbe-betegség a macrophagok, 
ill. mikroglia-sejtek tárolási anyaggal telített morfológiai képéről kapta az elne-
vezést. A béta-galaktocerebrozidáz hiánya miatt galaktozilszfingozin halmozó-
dik fel, ami erősen toxikus az oligodendrocitákra és a Schwann-sejtekre, emi-
att szimmetrikusan megjelenő myelinhüvely-degeneráció figyelhető meg. A 
betegséget cairn terrierben, beagleben, west highland white terrierben, basset 
houndban, uszkárban, törpe spiccben, ír szetterben, ausztrál pásztorkutyában és 
európai rövidszőrű macskákban írták le. A tünetek 6 hetes és 4 éves kor között 
jelennek meg, ugyanakkor egy 14 éves pomerániai törpe spiccben is leírták a be-
tegséget [4]. A klinikai tünetek már általában a születés után pár héttel, hónappal 
jelentkeznek legfőképp gyengeség, kisagyi ataxia, ascendáló bénulás, para- és 
tetraplégia, izomelfajulás, izomsorvadás és személyiségváltozások formájában. 

Glikogenózis
A glikogenózis, a glikogéntárolási betegség esetében a glikogén metabolizmusa 
károsodott. Kutyákban és macskákban ritkán előforduló betegség, amely során 
glikogén halmozódik fel főképp a májban, az izmokban és az idegrendszerben. 
Az I.a típus, a Gierke-kór, toy fajtákban, különösen máltai selyemkutyákban ta-
lálható, amit a glükóz-6-foszfatáz hiánya okoz. A II. típust, a Pompe-kórt a savas 
alfa-glikozidáz enzim hiánya okozza, ami házimacskában és Lapland-kutyákban 
ismert [3]. Általában már 6 hónapos korban megjelennek az első tünetek, és kö-
rülbelül 2 éves korukra elhullanak az állatok. Progresszív izomgyengeség, gyakori 
hányás, regurgitáció, megaoesophagus, szívelégtelenség jellemző a kórképre. A 
III. típus, a Cori-kórként is ismert betegség az amil-1,6-glikozidáz hiánya, amely 
német juhász és akita kutyákban már 2 hetes kortól gyengeséget és májmeg-
nagyobbodás miatt hasi kiteltséget okoz. A IV. típus, az Andersen-kór esetében 
az 1,4-alfa-glikozidáz enzim hiánya norvég erdei macskákban okoz megbete-
gedést. Már 5 hónapos korban megjelenhetnek az első tünetek, láz, genera-
lizált izomremegés és izomelhalás, nyúlugrás (bunny hopping), gyengeség és 
szívizom-hypertrophia alakjában. A VII. típus angol springer spániel kutyákban 
ismert a foszfokináz enzim hiánya miatt kialakuló anaemia és izombántalom 
képében, idegrendszeri tünetek általában nem jelentkeznek [3, 5].

Glikoproteinózis – Lafora-betegség
A glikoproteinózist, vagy Lafora-betegséget, amely glikoprotein felhalmozódás-
sal jár, egyéb fajták mellett beagleben, basset houndban, uszkárban, törpe szál-
kás szőrű tacskóban, ill. keverék kutyákban állapították meg. A betegséget az 
Epm2b-gén mutációja okozza, aminek a következménye a szervezetben a Lafo-
ra-testek felhalmozódása [6]. Ezek morfológiailag kerek, glikogént és mukopoli-
szacharidot tartalmazó testek, amik a központi és perifériás idegrendszerben, a 
szívben, májban és izomban találhatóak. A klinikai tünetek változatosak, demen-
cia, látásvesztés, ataxia, myoclonus, görcsrohamok is jellemzőek sok esetben. 
A tünetek miatt ez a betegség autoszomális recesszíven öröklődő myoclonus 
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epilepsziaként is ismert. A törpe szálkás szőrű tacskót [5] és beagle-t [7] kivéve a 
betegség prognózisa kedvezőtlen. 

Glükocerebrozidósis
A glükocerebrozidósis, más néven Gaucher-kór, ausztrál selyemszőrű kutyákban 
ismert. Glükocerebrozidáz hiány miatt az idegsejtekben kis vakuólumok halmo-
zódnak fel, ami sejtkárosodáshoz vezet főként a thalamusban és a hippocam-
pusban. A klinikai tünetek 6 hónapos kor körül jelentkeznek inkoordinációval, ta-
lajon tág állással, merev járással és hypermetriával [3, 5].

MANNOZIDÓZIS
A mannozidózis esetén alfa-D-mannozidáz hiánya miatt intralizoszomális oligo-
szacharid halmozódik fel az agyvelőben, a májban és a vesékben. A tünetek 2 és 
15 hónapos kor között jelentkeznek először. Perzsa macskákban a tünetek köz-
vetlen születés után jelennek meg, és az érintett állatok nem élik túl a 6 hónapos 
kort [8]. Jellemző a rendellenes viselkedés, agresszió, demencia, ataxia, inkoor-
dináció, tremor, [3, 5] emellett szaruhártya-elváltozások, májmegnagyobbodás, 
thymusaplasia, ínyhyperplasia, és policisztás vesék is megjelenhetnek [9].

Újabban kutyákban is kimutattak hasonló betegséget a béta-mannozidáz en-
zim zavara következtében, amely a központi és perifériás idegrendszer myelini-
zációs zavarát okozza a sejtekben felhalmozódó oligoszacharidok miatt. Az ideg-
sejteken kívül kórszövettani elváltozásokat találtak a vesetubulusok hámsejtje-
iben, a macrophagokban, a lépben és a májban. Klinikai tünetek közé tartozik a 
járászavar, gyengeség és regurgitáció [10, 11].

Mukopoliszacharidózis
A mukopoliszacharidózis (MPS) is több típusba sorolható (I, II, IIIA és B, VI, VII 
típus). A humán gyógyászatban már 11 különböző enzimhiány miatt kialakuló 
betegséget írtak le, amik közül mindegyik autoszomális recesszíven öröklődő, 
kivéve az MPS II, amely az X kromoszómához kötött recesszív mutáció [12]. A 
betegekben a glükozaminoglikánok (mukopoliszacharidok) katabolizmusa nem 
működik megfelelően, emiatt az anyagcseretermékek felhalmozódnak az agy-
velőben és a kötőszövetekben. Általában nagyobb mennyiségű glükózaminogli-
kán ürül a vizelettel, amely a betegség szűrővizsgálatára is alkalmas. Állatokban 
többféle típust is kimutattak már. Az MPS I-betegséget rövidszőrű macskákban, 
plott kopóban, rottweilerben, keverék kutyában az alfa-L-iduronidáz hiánya okoz-
za. A macskákban a kórkép a pofa elváltozásával, szaruhártyahomállyal, szívzö-
rejjel, hátsótestfél-ataxiával jár [3, 13, 14]. Az MPS II az iduronát-szulfatáz hiánya 
labrador retrieverben ismert. Az MPS IIIA szálkásszőrű tacskókban és új zélandi 
huntaway kutyákban a heparán-N-szulfatáz hiánya miatt alakul ki. Az MPS IIIB 
az alfa-N-glükózaminidáz hiánya schipperke kutyákban került leírásra. Az MPS 
VI macskákban, törpe schnauzer, törpe pincser, chesapeake bay retriever kutyák-
ban az aril-szulfatáz B enzim hiányaként ismert. Az MPS VII rövidszőrű macskák-
ban, keverék és német juhász kutyában leírt béta-glükuronidáz hiány. A tünetek 
a betegségcsoporton belül hasonlóak, progresszív görcskészséggel és a moto-
ros funkció romlásával jellemezhetők. MPS I és MPS VII-ben szenvedő kutyáknál 
gyakrabban előfordulhat portoszisztémás sönt. MPS VII kutyákban, ill. az MPS VI 
macskákban okozhat olyan mértékű mellkasdeformitást, ami légzési zavarokkal 
jár. Epiphysealis dysplasia miatt a csigolyák összenövése tapasztalható macská-
ban MPS I és VI esetében, ill. MPS VII-tel diagnosztizált macskákban és kutyák-
ban. Szívbillentyű, főképp a mitralis billentyű megvastagodása is előfordul, ha-
bár nem minden MPS VII-ben szenvedő kutyánál hallható szívzörej [12]. Érdekes 
módon az MPS I-ben szenvedő macskákban nagy eséllyel alakul ki intracranialis 
meningeoma [3]. 
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Szfingomielinózis
A szfingomielinózis, vagy Niemann–Pick-betegség emberi vonatkozásban hat 
típusra osztható (A–F) az életkori megjelenés, a májmegnagyobbodás mértéke 
és az idegrendszeri tünetek súlyossága alapján. Az A, C és D típusokban jelent-
keznek idegrendszeri tünetek. Állatoknál a szfingomielináz hiány sziámi, balinéz 
és egyéb macskákban, ill. uszkár és boxer kutyákban került leírásra, ami ha-
sonlít a humán Niemann–Pick A típushoz. A membránnal körülvett intermedier 
anyagcseretermékek az idegsejtekben, gliasejtekben és pericytákban felhalmo-
zódva duzzadást és vakuolizációt okoznak, amely habos megjelenésű Niemann–
Pick-sejtek megjelenését eredményezi. Tünetként ataxiát, inkoordinációt, hy-
permetriát, demenciát észleltek [3] (1. táblázat).

1. Táblázat. Tárolási betegségek 

Table 1.  Storage diseases

Betegség Enzimhiány Fajta/megjelenés Klinikai tünetek

Fukozidózis Alfa-L-fukozidáz angol springer spániel 
inkoordináció, 

viselkedészavarok, diszfónia
(hangképzési zavar)

Gangliozidózis GM1
1.típus (Norman–Land-

ing-szindróma)
Béta-galaktozidáz

beagle keverék, angol springer 
spániel, házi macska, sziámi 

macska 
kisagyi ataxia, tremor, 
görcsrohamok, para-, 

tetraplegia, látászavarokGangliozidózis GM1
2. típus (Derry-szindróma) Béta-galaktozidáz sziámi, korat és házi macska, 

portugál vízikutya 

Gangliozidózis GM2
1. típus (Tay–Sachs-szindróma) Hexózaminidáz A rövidszőrű német vizsla, japán 

spániel
ataxia, inkoordináció, 

látáskárosodás, demencia 

Gangliozidózis GM2
2. típus (Sanhoff-betegség)

Hexózaminidáz A 
és B

házi macska, korat macska, 
japán spániel, német pointer

remegés, inkoordináció, 
görcsös paraplegia 

Gangliozidózis GM2
3. típus (Bernheimer–

Seitelberger-betegség)
Hexózaminidáz A ataxia, inkoordináció, 

hypermetria

Globoidsejtes leukodisztrófia 
(Krabbe-betegség)

Béta-galaktoce-
rebrozidáz

cairn és west highland white 
terrier, beagle, ausztrál pásztor-

kutya, törpe uszkár, basset 
hound, ír szetter, törpe spicc, 

házimacska 

ataxia, inkoordináció, 
remegés, paraparesis,

izomatrófia, hypermetria, 
személyiség változás

Glikogenózis Ia. típus
(Gierke-kór) Glükóz-6-foszfatáz toy fajták, máltai selyemkutya

Glikogenózis II. típus 
(Pompe-kór) Alfa-glikozidáz lapland kutya házimacska 

izomgyengeség, hányás, mega-
oesophagus, 

szívelégtelenség 

Glikogenózis III. típus
(Cori-kór) Amil-glikozidáz német juhász, akita gyengeség, 

májmegnagyobbodás

Glikogenózis IV. típus 
(Andersen-kór) Alfa-glikozidáz norvég erdei macska görcsök, tremor, gyengeség, szív 

hypertrophia

Glikogenózis VII. típus Foszfokináz angol springer spániel anémia, izombántalom

Glikoproteinózis 
(Lafora-betegség) 

beagle, basset hound, uszkár, 
törpe szálkás szőrű tacskó, 

keverék 

depresszió, demencia, 
látászavar, ataxia, myoclonus 

epilepszia 
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Ceroid lipofuszcinózis
A neuronalis ceroid (NCL-, CLN) olyan betegségcsoport, amelyben jellemzően 
lipopigmentek (ceroid és lipofuscin) halmozódnak fel a test különböző szöve-
teiben. Embereknél ezt a csoportot Batten-kórnak hívják míg a felnőttkorban 
manifesztálódó formát Kufs-betegségként említik. 

Legalább 13 génen jelentkezhet mutáció, amely a kórképet okozza [15]. Ku-
tyák esetében, ha a 13 humán génnel homológ génhiba jelentkezik, akkor azt 
NCL-kórnak tekintik. Abban az esetben, ha a neurológiai tünetek és a kórszövet-
tani kép NCL-re jellemzőek, de a betegségért felelős gént még nem azonosí-
tották, addig a betegséget „vélt” (putative) neuronalis ceroid lipofuszcinózisnak 
ismerik el [15]. Morfológiailag mindegyikre jellemző, hogy a Purkinje-sejtek ci-
toplazmájában autofluoreszcens, PAS- és szudánfekete-pozitív vakuólumok hal-
mozódnak fel, amelyek zsíroldószerekre rezisztensek [16]. 

New Hampshire juhokban végzett biokémiai vizsgálatok mutatták ki, hogy a tá-
rolt anyagok főként fehérjék és nem lipidek. A fő alkotó a mitokondiális ATP-szin-
táz c-alegység (subunit c) fehérjéje volt. További kémiai vizsgálatok csecsemők-
ben előforduló NCL esetében kimutatták, hogy a fő tárolt anyag a szfingolipid 

Betegség Enzimhiány Fajta/megjelenés Klinikai tünetek

Glükocerebrozidózis 
(Gaucher-kór) Glükocerebrozidáz ausztrál selyemszőrű terrier ataxia, inkoordináció, 

hypermetria

Mannozidózis Alfa-mannozidáz házimacska, perzsa macska
ataxia, inkoordináció, 

remegés, agresszió, szervi elvál-
tozások

Mannozidózis Béta mannozidáz kutya 

ataxia, gyengeség, 
növekedésbeli 

visszamaradottság, regurgitáció, 
szervi elváltozások

Metakromatikus leukodisztrófia Arilszulfatáz macska 
progresszív motoros 

funckiózavarok, görcsök, opist-
hotonus 

Mukopoliszacharidózis I 
(Hurler–Scheie-szindróma) Alfa-iduronidáz macska, keverék kutya, plott 

kopó, rottweiler 

pofa elváltozás, cornea homály, 
motoros zavarok, csontdeformi-

tás

Mukopoliszacharidózis II 
(Hunter-szindróma) Iduronát-szulfatáz labrador retriever progresszív paraparesis 

Mukopoliszacharidózis IIIA
(Sanfilippo-szindróma) Heparán-szulfatáz szálkásszőrű tacskó

új zélandi huntaway kutya
ataxia, tremor

Mukopoliszacharidózis IIIB 
(Sanfilippo-szindróma)

Alfa-
glükózaminidáz schipperke kutya

Mukopoliszacharidózis VI 
(Maroteaux–Lamy-szindróma) Aril-szulfatáz 

macska, törpe schnauzer, törpe 
pincser, chesapeake bay 

retriever, corgi

csontdeformitások, görcsök, 
motoros zavarok

Mukopoliszacharidózis VII 
(Sly-betegség) Béta-glükuronidáz macska, keverék kutya, német 

juhász
csontdeformitások, görcsök, 

motoros zavarok

Mucolipidózis II
N-acetilglüko-

zamin-1-
foszfotranszferáz

macska 

Szfingomielinózis 
(Niemann–Pick-betegség) Szfingomielináz sziámi, balinéz, házimacska, 

uszkár, boxer
ataxia, inkoordináció, 

hypermetria, demencia

A neuronális ceroid 
lipofuszcinózis során 

ceroid és lipofuscin 
halmozódik fel a test 

különböző szöveteiben
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aktivátor fehérje, szapozin A és D volt. Emiatt jelenleg 2 fő csoportba sorolják az 
emberi és állati ceroid lipofuszcinózisokat, annak alapján, hogy kémiailag a fő tá-
rolt fehérje subunit c vagy szapozin A és D [16]. A betegség embereken kívül sok 
emlősben, pl. kutyában, macskában, szarvasmarhában, lóban, juhban, egérben 
és majomban is előfordul. Kutyák esetében több mint 20 fajtában és keverék 
kutyákban is kimutatták [15]. Katz és mtsai alapján egy progresszív idegrendsze-
ri elváltozásokat mutató kutyánál ceroid lipofuscinosis esetében, a következő 
klinikai tünetek közül négynek kell teljesülnie: látászavarok, viselkedésváltozás 
(agresszivitás), a tanult viselkedés elfelejtése, tremor, kisagyi ataxia, kognitív és 
motoros funkció csökkenése, alvászavarok, és görcsrohamok [15]. 

Az összes ismert NCL-mutáció egy vagy két kutyafajtára specifikus, ezért a 
genetikai tesztekkel nagy valószínűséggel megállapítható az adott betegség. 
Kivételt képeznek a tacskók és az ausztrál juhászkutyák, náluk ugyanis több kü-
lönböző mutációt is találtak. 

CLN1
Sanders és mtsai 2010-ben írták le egy 9 hónapos neuronális ceroid lipofuszci-
nózisban szenvedő tacskó esetét. Az érintett kutyánál ataxia, gyengeség, látás-, 
és viselkedészavarok voltak a tünetek. A retinában és az agy kéregállományában 
autofluoreszcens anyagok voltak jelen. Az agyszövetben a palmitoil-protein tio-
észteráz-1 (PPT1) aktivitása szignifikánsan kisebb volt. Ennél a fenotípusnál egy 
inszerciós mutációt mutattak ki, ami a PPT1-génen okozott korai stop codont 
[17]. A PPT1-gén mutációját cane corso-ban is kimutatták [18].

CLN2
2006-ban Awano és mtsai 2 fiatal tacskóban neuronalis ceroid lipofuszcinózist ír-
tak le [19]. Az érintett állatok 9 hónapos kortól mutattak tüneteket, és a betegség 
gyors lefolyása miatt 12 hónapos korban elhullottak. Tüneteik közé tartozott a 
gyakori hányás, tompultság, ataxia, izomrángás, görcsök és a látás elvesztése. A 
korábban megtanult parancsok elfelejtése is a kognitív romlásra utalt. A beteg-
ség végső stádiumához közeledve viselkedészavarok is jelentkeztek, pl. hiperak-
tivitás, agresszió és ismétlődő körözés. A szerzők egy bázispár delécióját azono-
sították, amely korai stop codont okozott a tripeptidil-peptidáz-1 (TPP1) génen.

CLN5
Border colliekban leírt CLN5 esetén a klinikai tünetek megjelenésének ideje és 
azok a súlyossága nagy mértékben változik az egyedek között [20]. A tulajdo-
nosok beszámolója alapján a tünetek 15 hónapos kor körül jelentkeznek és 28 
hónapos kor előtt általában elpusztulnak az állatok. Izgatottság, hiperaktivitás, 
agresszív viselkedés és görcsrohamok jellemzik. Ezek mellett ataxia, inkontinen-
cia és dysphagia is jelentkezik. A retinában felhalmozódó lipopigmentek miatt az 
esetek nagy részében látászavar tapasztalható [21]. A betegséget leírták ausztrál 
pásztorkutyában [22], golden retrieverben [23] és egy keverék kutyában is [24].

CLN6
A betegség körülbelül 18 hónapos korban jelenik meg ausztrál pásztorkutyákban. 
Az érintett állatokban viselkedésváltozás jelentkezik, extrém nyugtalanság és ide-
gesség formájában. A motoros funkció romlásának egyértelmű tünetei a hyper-
metria, ataxia és gyengeség. A kutyák hallucináció és látázavar jeleit mutatják [25]. 

CLN7
Kínai meztelen kutyában [26] és csivavában [27–29] írták le a betegséget, amely-
nek hátterében az MFSD8 (major facilitator superfamily domain containing 8) 
gén hibája áll. A tünetek elsősorban fokozatos látásvesztés, mentális képességek 



266

kisállat Tárolási betegségek, neuronalis ceroid lipofuscinosis

csökkenése, céltalan járkálás, ataxia. Egy 2022-es közlemény, 1009 csivava vizsgá-
lata alapján, Japánban a hordozók arányát egy 1,29%-nak találták [30].

CLN8 
A betegséget először angol szetterben igazolták [31]. Az érintett kutyák tünet-
mentesen születnek, majd 1-2 éves korukban kezdenek megjelenni az első elté-
rések. A betegség gyors lefolyása miatt általában 2 éves kor környékén elhullanak 
a beteg állatok. A tünetek elsősorban látási zavarok, kognitív és motoros funkció 
romlása és görcsrohamok. A halálhoz általában a betegség végső stádiumában 
kezelhetetlenné váló görcsrohamok vezetnek [21]. Ausztrál pásztor keverékben 
[32], alpesi tacskókopóban [33], német pointerben [34] és salukiban [35] is leírták 
a betegséget.

CLN10
Amerikai bulldogban igazolták a kórképet [36]. A tünetek általánosságban 2 éves 
kor körül jelentkeznek, és a betegség lassú lefolyása miatt mintegy 7 éves korig 
élnek a betegek. A motoros koordináció elvesztése, ataxia, hypermetria és szé-
les alapú állás a legnyilvánvalóbb tünet. Látászavarról nem számoltak be annak 
ellenére, hogy a retina ganglionsejtjeiben raktározott anyagok felhalmozódását 
igazolták [21]. 

CLN12
Tibeti terrierben írták le [37]. Az első tünetek általában 4–6 éves kor között je-
lentkeznek enyhe idegrendszeri formában. A degeneráció előre haladásával vi-
selkedészavarok is megjelennek, mint pl. agresszió, nyugtalanság, idegesség. 
Emellett további tünetek lehetnek az ataxia, látászavar, kognitív hanyatlás és 
görcsrohamok. A mutációt kimutatták ausztrál pásztorkutyában is [38]. Kórszö-
vettani metszetben nagy mennyiségű autofluoreszcens anyag felhalmozódása 
látszódik a kéregállományban, a kisagyban és a retinában [21]. 

Arilszulfatáz G (ARSG) GÉNMUTÁCIÓ
A felnőtt amerikai staffordshire terrier kutyákban jelentkező ataxia hátterében 
sokáig súlyos kisagykérgi abiotrophiát feltételeztek, amit később neuronalis ce-
roid lipofuscinosisként diagnosztizáltak. A legnyilvánvalóbb tünet a folyamato-
san progrediáló ataxia, ami először 3–5 éves kor körül jelentkezik. Látászavarokat 
nem jelentettek az érintett állatoknál, és a retinában sem fedeztek fel lipofus-
cin tárolást. Az agy több területén lipofuscin felhalmozódás figyelhető meg, a 
kisagyban atrófia és a Purkinje-sejtek elhalása látszik. Olby és mtsai 2004-ben 
63 érintett felnőtt amerikai staffordshire terrier kutyában jelentkező kisagyi at-
rófia klinikai és szövettani jellemzőit vizsgálták [39]. Ezeknél a kutyáknál a klini-
kai tünetek első megnyilvánulása viszonylag nagy különbséggel 18 hónapos és 
9 éves kor között volt, de általánosságban 4–6 éves kor körül kerültek állator-
voshoz. A tünet ataxia volt, ami botladozásban és a lépcsőzés nehézségeiben 
jelentkezett. A betegség előrehaladásával a kutyák gyakran elvesztették egyen-
súlyukat és felbuktak járás közben, fejrázás esetén hasonlóan, állásban pedig 
gyakran jelentkezett ferde fejtartás. A propriocepció és a gerincvelői reflexek 
minden állatban normálisak voltak. A rutin vérvizsgálat eredményei nem mu-
tattak releváns eltérést. A szérum E-vitaminszintjét is vizsgálták 11 kutya eseté-
ben, aminek alapján kizárták, hogy E-vitaminhiány lenne az ataxia hátterében, 
ugyanis az összes vizsgált kutya E-vitaminszintje a normális tartományban, vagy 
afölött volt. A kórszövettani vizsgálatok során a kutatócsoport a kisagyban a Pur-
kinje-sejtek megfogyatkozását figyelte meg, és azt is kimutatták, hogy a mara-
dék Purkinje-sejtek axonális vége abnormális volt [39]. Abitbol és mtsai összesen 
138 francia és amerikai származású staffordshire terriert vizsgáltak, amelyek-

Felnőtt amerikai 
staffordshire 

terrier kutyákban 
jelentkező ataxiát 

okoz az arilszulfatáz 
G gén mutációja
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nek mozgásszervi tüneteik voltak. Az ataxia kezdetben irányváltásnál jelentkező 
egyensúlyvesztésben, és lépcsőn járásnál jelentkezett. Az érintett kutyák nagy 
részében (70%) 3 és 5 éves kor között mutatkoztak az ataxia első tünetei. A 138 
diagnosztizált kutya közül 58 esetében az MRI-vizsgálatok során szignifikáns 
kisagyi atrophiát fedeztek fel, amit a patológiai vizsgálatok is megerősítettek. A 
legfeltűnőbb kórszövettani eltérés ezekben a kutyákban is a Purkinje-sejtek el-
halása volt. A megmaradt Purkinje-sejtek citoplazmájában PAS-, Luxol fast blue, 
és szudánfekete-pozitívan festődő anyagok látszódtak. Az agy fehérállománya, a 
nyirokcsomók és a lép kórszövettanilag normálisak voltak az érintett kutyákban. 
A többi NCL-ben szenvedő kutyával ellentétben ezeknél az állatoknál nem talál-
tak degeneratív elváltozást, vagy lipofuscinosist a retinában [40]. 

2009-ben Abitbol és mtsai azonosították az arylsulfatase G génmutáció okoz-
ta neuronalis ceroid lipofuscinosist az amerikai staffordshire terrierekben [40].

Az aril-szulfatáz G (ARSG) egy nagy, 17 szulfatázból álló családba tartozik. 
Ezek a szulfatázok katabolizálják a szulfát-észterek hidrolízisét több szubszt-
rát, pl. a szteroidok, szénhidrátok, glikolipidek és proteoglikánok esetében. Az  
ARSG-gén mutációjának az NCL kialakulásában játszott szerepe egy több lépés-
ből álló mechanizmussal magyarázható. Kezdetben az ARSG-hiányos idegsejtek 
le nem bontott anyagokat halmoznak fel a lizoszómáikban, majd ezen lizoszo-
mális tárolási anyagok felhalmozódása autophagiát idézhet elő, vagy a sejtek 
közti anyagáramlásban és a kalcium-anyagcserében történhet módosulás, ami 
jellemző másodlagos elváltozás [40] (2. táblázat).

2. Táblázat. Neuronális ceroid lipofuszcinózis

Table 2. Neuronal ceroid lipofuscinosis

Betegség Gén Fajta Klinikai tünetek

CLN1 PPT1 tacskó, 
cane corso ataxia, gyengeség, látás-, és viselkedészavarok

CLN2 TPP1 tacskó tompultság, gyakori hányás, ataxia, izomrángás, görcsök, 
látásvesztés 

CLN5 CLN5
border collie, 

ausztrál pásztor,
golden retriever, keverék

izgatottság, hiperaktivitás, agresszió, görcsrohamok, 
ataxia, inkontinencia, dysphagia, látászavar 

CLN6 CLN6 ausztrál pásztor viselkedésváltozás, nyugtalanság motoros funkció romlás 
hypermetria, ataxia, gyengeség, hallucináció, látázavar 

CLN7 MFSD8 kínai meztelen kutya
csivava vakság, kognitív hanyatlás, céltalan járkálás, ataxia

CLN8 CLN8

angol szetter
ausztrál pásztor keverék, 

saluki, német pointer,
alpesi tacskókopó

látási zavarok, kognitív és motoros funkció romlása,
 görcsrohamok

CLN10 CTSD amerikai bulldog motoros koordináció elvesztése, ataxia, hypermetria

CLN12 ATP13A2 tibeti terrier
ausztrál pásztor

ataxia, látászavar, viselkedés zavarok, kognitív hanyatlás, 
görcsrohamok

ARSG amerikai staffordshire terrier kisagyi ataxia

ARSG: arilszulfatáz G
ATP13A2: ATP-áz 13A2
CTSD: catepszin D
MFSD8: major facilitator superfamily domain containing 8
TPP1: tripeptidil-peptidáz1

PPT: palmitoil protein tioészteráz1
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kezelés

A kisállatok gyógyászatában jelenleg nincs olyan terápia, amely alkalmazható 
lenne a mindennapi praxisban. Az esetlegesen kialakuló görcsrohamok miatt 
antiepileptikumok adása javasolt lehet tüneti kezelésre ezeknél az állatoknál. 

A humánorvos-tudományban alkalmazott egyes módszerek állatok esetében 
is javítottak a klinikai tüneteken. Emberekben az irányadó kezelés az enzimpótló 
terápia (enzyme replacement therapy, ERT), ami az USA-ban az FDA által jóvá-
hagyott Gaucher-, Fabry-, és Pompe-kór, ill. a mucopoliszacharidózis I, II, IV és 
VI-os típusában. A terápia során lizoszomális enzimeket adnak iv. a betegeknek 
hetente-kéthetente. A probléma ezzel a kezeléssel az idő és anyagi vonzatok 
mellett az, hogy a perifériásan bejutatott enzimek nem lépnek át a vér-agy gá-
ton, és emiatt a központi idegrendszerben kialakuló elváltozásokat a kezelés 
nem, vagy alig befolyásolja [41]. 

Glükocerebrozidózis (Gaucher-kór) esetében emberekben pl. a csontvázrend-
szeri elváltozások okozzák a legnagyobb problémát, amik a korai diagnózis fel-
állítása után enzimpótló terápiával megelőzhetőek, ill. visszafordíthatóak. Az 
enzimet a páciensek periodikusan kapják intravénásan, különböző dózisokban. 
Nagyon hatásosnak bizonyuló terápia, de több százezer dollárba kerül évente egy 
páciens kezelése [42]. 

Neuronális ceroid lipofuszcinózisban szenvedő törpe tacskók esetében is vé-
geztek enzimpótló terápiát, rekombináns humán TPP1 fehérjét juttattak perio-
dikusan az agy-, és gerincvelői folyadékba (cerebrospinal fluid, CSF). Ennek ha-
tására drámaian lelassult a kór lefolyása, az idegrendszeri tünetek progressziója, 
és szignifikánsan megnőtt a várható élettartam [15]. 

Utóbbi időben a génterápia és őssejt-transzplantáció lehetőségét is kutat-
ják. Hematopoetikus őssejt (haemopoetic stem cell transplantation, HSCT) 
és csontvelő-transzplantáció (bone marrow transplantation, BMT) során az 
egészséges csontvelő az enzimhiányos páciens szervezetében folyamatos en-
zimpótlást eredményez. Többféle betegség esetében (MPS, leukodisztrófia, al-
fa-mannozidózis, fucozidózis, Gaucher-kór) is alkalmazták ezeket a módszere-
ket változó sikerrel [41]. A hematopoetikus őssejt transzplantáció MPS I kutya-
modellekben csökkentette a legtöbb szövetben a tárolt anyagok mennyiségét 
és lassította a betegség lefolyását [8]. A transzplantáció problémái között a 
graft vs host disease (GVHD) merülhet fel, ill. a beavatkozást a klinikai tünetek 
megjelenése előtt kell elvégezni, hogy sikeresen befolyásolja a betegség lefo-
lyását. Ugyan a csontvelő-transzplantáció állandó enzimpótlást eredményez, 
nem garantálja, hogy minden szervben megfelelő lesz az enzim mennyisége 
[16]. 

Globoidsejtes leukodisztrófiában szenvedő csecsemőknél, még a tünetek 
megjelenése előtt a köldökzsinórvér-transzplantáció javított a myelinképződé-
sen és a fejlődési folyamatokban, azonban a tünetek megjelenése után ennek a 
kezelésnek nem volt eredménye. Őssejt-transzplantáció még a betegség későb-
bi szakaszában is segített a klinikai tünetek csökkentésében, és a myelinhüvely 
degenerációjának lassításában [42]. 

Génterápia során a szervezetbe adenovírus-asszociált (AAV), vagy lentivírus 
(LV) technológiával tudták a legsikeresebben a megfelelő géneket bejuttatni. 
Mindamellett a vírusvektorok nem lépik át a vér-agy gátat, ezért intraventricula-
ris, intraparenchymalis és intrathecalis injekciókkal lehet elérni az idegrendszer-
ben a megfelelő vektorszintet [41]. A génterápia előnye, hogy nem szükséges a 
szervezet összes sejtjére hatnia, hanem elegendő egy akkora sejtpopulációra, 
amely megfelelő mennyiségű hatékony enzimet tud termelni [9].

A szubsztrátredukciós terápia (SRT) lényege, hogy az előállítás és a lebon-
tás közötti egyensúlyt visszaállítsa. Ez a terápia jelenleg kiemelt kutatási téma, 
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és már több betegség (Gaucher-, Fabry-, Niemann–Pick C-típus, Tay–Sachs-kór) 
esetében preklinikailag és klinikailag is sikeresnek bizonyul [41].  

Saját vizsgálat

Anyag és Módszer
Vizsgálatunkban nyolc amerikai staffordshire terrier fajtájú kutya tüneteit érté-
keltük. A nyolc kutya mindegyikénél laboratóriumi genetikai vizsgálat igazolta, 
hogy homozigóta formában hordozzák az NCL-allélt. Két kutya a vizsgálat ide-
jén már nem élt, esetükben a tulajdonos kikérdezésével történt az adatgyűjtés. 
A vizsgált állatok az Állatorvostudományi Egyetem Belgyógyászati Tanszékének 
betegeiből és kollégák beteganyagából származtak. A tanulmányba való beválo-
gatás minden esetben a tulajdonos hozzájárulásával történt.

A hematológiai paramétereket Advia 2120i (Siemens, München, Németország) 
automatával, a biokémiai paramétereket Olympus AU400 automatával mérték 
az Állatorvostudományi Egyetem Kórélettani Tanszékének laboratóriumában. Az 
MRI-vizsgálat a Vetscan Kisállat Diagnosztika Központ 1,5 T Signa Explorer (Ge-
neral Electric Inc., Boston, MA, USA) gépén készült. 

Eredmények
A tanulmányba vont staffordshire terrier fajtájú kutyák életkora 5–9 év volt. Az 
első tünetekre a tulajdonosok 2–6 éves kor között figyeltek fel. 

A kutyák általános fizikális vizsgálata során egyik állatnál sem találtunk kóros 
elváltozást. A karmok normálisan kopottak voltak, a lábvégeken sérülés, horzsolás 
nem volt jellemző, egy-két esés következtében kialakult felületes sérüléstől elte-
kintve. A neurológiai értékelés során a tudati állapotot és a viselkedést normális-
nak értékeltük. Az agyidegek területén működési kiesés nem volt tapasztalható. 
A szag-, látási és hangingerekre megfelelő módon reagáltak. A fenyegetési reak-
ció, a pupillareflex, a palpebralis reflex kiváltható volt. Szemmozgásokban eltérés 
nem volt tapasztalható, spontán nystagmus egyik állatnál sem volt megfigyelhe-
tő. A bőr érzékenysége a pofatájékon, a külső hallójáratban és az orrnyálkahártyán 
vizsgálva normális volt, a pofa szimmetrikus volt, nyelni minden állat tudott. A 
gerincvelői reflexeket vizsgálva jellemzően normoreflexia volt tapasztalható. A 
korrekció nehezen volt elbírálható, ugyanis az előrehaladottabb állapotban lévő 
állatoknak nehéz megtartaniuk az egyensúlyt három lábon. Vissza-visszatérő fer-
de fejtartást az összes kutyánál valamilyen mértékben megfigyeltünk. Járásnál 
változó mértékű dysmetria, négyvégtag és törzsi ataxia, időnként egyensúly el-
vesztése, oldalra borulás volt tapasztalható, különösen irányváltáskor, vagy ami-
kor valami elvonta a figyelmüket, oldalra figyeltek, vagy fordultak. A lépcsőn járni 
egyáltalán nem, vagy csak segítséggel tudtak. Állásban jellemző volt a széles alá-
támasztás. A mozgás indítása nehézkes akár poszturális reakció, akár akaratlagos 
mozgás iniciálása esetén. Fejrázáskor jellemzően elvesztették egyensúlyukat, el-
estek. Felállni többnyire segítséggel tudtak (3. táblázat).

Azoknál az állatoknál, amelyeknél történt vérvizsgálat, a rutin hematológia és 
az alap biokémiai paraméterek nem mutattak szignifikáns elváltozást. 

A 8. kutyáról készült MRI-vizsgálat az oldalsó agykamrák enyhe, a negyedik 
agykamra közepes tágulatát mutatta. A kisagy arborizációja normális volt, a 
kisagyi fissurák kifejezetten megszélesbedtek, elmélyültek voltak, ami súlyos 
cerebellaris atrophiára/abiotrophiára utalt (1. és 2. ábra). 

megvitatás

A tulajdonosok az érintett kutyák 2 és 6 éves kora között vettek észre először 
tüneteket. Abitbol és mtsai által vizsgált staffordhire terrierekben a klinikai tü-
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netek 3 és 5 éves kor között jelentkeztek először [40], más források [39] alapján 18 
hónapos kortól 9 éves korig változhat az első tünetek megjelenése. Esetünkben 
a vizsgált állatok alapján az első tünetek a neuronalis ceroid lipofuscinosisban 
átlagosan 4,5 éves korban tűntek fel. 

Az állatok többségénél (5 kutya) a tünetek elsődlegesen járás közben jelent-
keztek időszakosan előforduló ferde fejtartással és játék közben megjelenő hát-
só végtag ataxiával. 

Viselkedésbeli változást többnyire nem észleltek, de az egyik kutyánál (8. ku-
tya) az állapot romlásával a kutya agressziója is fokozódott. Hasonló tapasztala-
tot Olby és mtsai is megemlítenek [39].

Spontán és pozícionális nystagmus előfordulhat, és a fenyegetési reakció ki-
esését is tapasztalták egyes érintett egyedekben [39], a mi vizsgálatunkban ezek 
a tünetek nem voltak jellemzőek.

Egy kutya (4. kutya) esetében 5 és fél éves korban egyik napról a másikra hir-
telen jelentek meg a tünetek: kötött, nehézkes mozgás, ferde fejtartás, üres 
tekintet. Ezek a drasztikus tünetek ugyan javultak, de pár év múlva, a betegség 
progressziója miatt az állat eutanáziája mellett döntöttek. Több tulajdonos utó-
lag visszatekintve úgy ítélte meg, hogy a kutyája mindig is instabilan mozgott. 
Az egyik 5 éves kutya (1. kutya) esetében szürkületben jelentkező látásproblé-
mákról számoltak be, ilyenkor nekiment oszlopoknak, megbillent, eldőlt. Ennél 
az állatnál nem történt alapos szemészeti kivizsgálás, ugyanakkor a szakiroda-
lom alapján a staffordshire terrierekben előforduló ceroid lipofuscinosis eseté-
ben még nem írtak le a retinában lipofuscin felhalmozódást.

Mindegyik állat esetében állás, járás, futás és játék közben jelentettek tünete-
ket, nyugalmi állapotban nem vettek észre remegést, vagy egyéb rendellenessé-
get. Az esetek nagyobb részénél a tulajdonosok szerint izgatottságra fokozódtak 
a tünetek.

A betegségben szenvedő kutyákban kisagyi eredetű ataxia tapasztalható, 
amelyre jellemző a megtartott erő mellett mind a négy végtagra kiterjedő, 

3. Táblázat. Neuronális ceroid lipofuszcinózisban szenvedő amerikai staffordshire terrier kutyák tünetei

Table 3. Symptoms of American Staffordshire Terrier dogs with neuronal ceroid lipofuscinosis

Születési idő Első tünetek 
megjelenése Első tünetek Milyen esetben 

jelentkeztek

1. kutya 2013 5 éves kor szürkületben látászavarok, 
egyensúlyzavarok, elesés felállás, járás

2. kutya 2015.07.02. 3,5 éves kor kölyökkorban esetlen mozgás, bizony-
talan járás, szédülés, ferde fejtartás járás, futás

2. kutya 2014 2 éves kor játék közben, izgatott állapotban hátsó 
végtagok összerendezetlen mozgása játék, futás

3. kutya 2010
(eut.: 2018) 5,5 éves kor hirtelen jelentkező „lefagyás”, ferde 

fejtartás állás, járás

4. kutya 2012.02.20 6-7 éves kor nyusziugrás, oldalra tartás járáskor, 
futáskor

járás, futás, evésnél, ivásnál 
bólogató remegés

6. kutya 2012.09.23 5 éves kor néha elesett játék

7. kutya 2012.01.01
(eut.: 2019) kb. 3 évesen apró fejrángások, végtag dobálás járás, irányváltás

8. kutya kb. 2011 mindig is szédült, 
járászavar esések, szédülés, hamarabb kifáradt futás, játék, gyors hirtelen 

mozgás 
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akár elesésig fokozódó bizonytalan járás, késleltetett lépésindítás, hypermet-
ria, túlkompenzált mozdulatok. A fej mozgatásakor sem tudják megfelelően 
bemérni a távolságot, ezért előfordul, hogy etetéskor oda-odaverik az orrukat 
a tál aljához. A betegség előrehaladásával annyira károsodik a finomabb mo-
toros mozgás, hogy a kutyák sokszor csak segítséggel tudnak enni, vagyis a 
gazda támasztja a kutyát és tartja a fejét, hogy csökkentse a fej hypermetriás 
mozgását.

A képalkotó eljárások közül elsősorban az MRI-vizsgálat lehet informatív, ahol 
kisagyi atrophia jelei: a kisagyi fissurák megszélesbedése, mélyülése látható. 

A diagnózis megszületése után a legtöbb kutya rendszeresen valamilyen vi-
tamintartalmú, ill. az idegrendszer működését támogató táplálékkiegészítő ké-
szítményt kapott. A tulajdonosok beszámolója alapján ezek nem változtattak 

2. Ábra. Egészséges kutya szagittális 
T2-súlyozott agyi MRI-felvétele

Figure 2. Sagittal T2-weighted brain 
MRI of a normal dog

1. Ábra. Neuronális ceroid lipofusz-
cinózisban szenvedő kutya szagittális 
T2-súlyozott agyi MRI felvétele
Kisagyi atrophiára jellemzően megszé-
lesbedett kisagyi fissurák láthatók a 
negyedik agykamra közepes tágulata 
(nyíl) mellett

Figure 1. Sagittal T2-weighted  
brain MRI of a dog with neuronal ceroid 
lipofuscinosis
Reduced cerebellar size and increased 
fluid filled spaces between the  
cerebellar folia can be seen, which is 
consequent with cerebellar atrophy, 
near the moderate increase of fourth 
ventricle (arrow)
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jelentősen a betegség lefolyásán, bár 1–2 állatnál úgy gondolták, hogy a kezelés 
egy kicsit lassította a progressziót. A 3. kutya esetében a diagnózis után aku-
punktúrás kezelést próbáltak ki, ami elmondásuk alapján egy ideig javított a tü-
neteken. Az 5. kutya meglehetősen előrehaladott állapotú, a tulajdonosok ennek 
ellenére egy speciális hám segítségével rendszeresen hordták úszni. Vélemé-
nyük szerint az úszásterápiák után rövid időre javultak a kutya tünetei. A 8. kutya 
tulajdonosai többféle terápiát is kipróbáltak. Elmondásuk szerint a biorezonan-
ciás kezelések segítettek a legtöbbet az állatukon.

A bizonyítékon alapuló terápiák (enzimpótló terápia, őssejt-transzplantáció, 
génterápia, szubsztrátredukciós terápia) az orvostudományban is csupán az 
utóbbi években kutatott lehetőségek. Az érintett emberek esetében ezen terá-
piák hatékonyságának a korai diagnózis az alapja, ugyanis többségük csak akkor 
hatásos, ha még a visszafordíthatatlan elváltozások megjelenése előtt alkal-
mazzák. Emellett a terápiák anyagi vonzata az emberek kezelésében is nagy 
szerepet játszik, ami miatt az állatorvostudományban valószínűleg még hosszú 
ideig nem fognak teret nyerni. 

A nyolc kutyából három 7–8 éves korában euthanasiára került a tünetek súlyos-
bodása miatt.

Mivel a betegség örökletes, és nincs rá hatékony gyógymód sem, a tudatos 
tenyésztés, szigorú genetikai szelekció és a megfelelő következetes jogi háttér 
adhatna lehetőséget a betegséget hordozó allél ritkítására. A genetikai teszt, 
amely lehetővé teszi a pontos diagnózist és a hordozók kiszűrését is, erre meg-
felelő eszközt jelent. Történtek már lépések a szelekció érdekében. A Magyaror-
szági Amerikai Staffordshire Terrier Egyesület (MASTAFF) előírja a genetikai vizs-
gálatot és tenyésztési programjában 2015. január 1.-től tenyésztésbe vételre csak 
cerebellaris ataxiára mentes/clear és a hordozó/carrier vehető, viszont a kölykök 
terheltsége miatt hordozó-hordozóval nem tenyészthető [43] ez azonban az ál-
lomány mentesítéséhez nem elegendő. 

Mára Európában és Amerikában is sok az érintett egyed, és sikerült a mutáció 
megjelenését visszavezetni egy 1950-es években élt kutyához [39]. Pontos ma-
gyarországi adatok hiányában a betegség előfordulását, különösképpen pedig a 
hordozók arányát nehéz megbecsülni, de a klinikai tapasztalat alapján sejthető, 
hogy ez az egyik leggyakoribb ismert, és genetikai teszttel diagnosztizálható 
tárolási betegség kutyákban. 1990 és 1998 között Amerikában a fajta regisztrált 
egyedei között a betegség prevalenciáját 1:400-ra becsülték [39]. Fontos megje-
gyezni, hogy mivel genetikai teszt csak az utóbbi néhány évben érhető el, ezeket 
a betegeket elsősorban tüneteik alapján diagnosztizálták. Mára azonban, amikor 
genetikai teszt is elérhető, azonban adatvédelmi megfontolások miatt egyes 
laboratóriumok elzárkóznak még a tudományos célú, anonim adatszolgáltatás 
elől is, így a jelenlegi magyar adatokat még megbecsülni sem tudjuk. Abitbol és 
mtsai franciaországi és az USA-beli amerikai staffordshire terrier populáció ge-
netikai hátterét vizsgálva egészséges kutyák 50%-át találták hordozónak 2009-
es vizsgálatukban [40]. 

Következtetések

1.	 A neuronális ceroid lipofuszcinózis olyan, lassan progrediáló betegség, amely 
az érintett állat számára súlyos következményekkel jár, és jellemzően csök-
kenti az életkilátásait, mivel sok esetben a járászavar olyan mértéket ölt, hogy 
emiatt euthanasiára kerül sor.

2.	Amerikai staffordshire terrierben cerebellaris ataxia jelentkezése esetén gon-
dolni kell a betegségre, amely egyszerűen elérhető genetikai teszttel igazol-
ható.

3.	A betegségre nincs hatékony gyógymód.
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4.	A tünetek késői megjelenése miatt előfordul, hogy mire kiderül a betegség, 
addigra már utódaikra is örökítették az állatok a hibás allélt.

5.	 A betegség megfékezésére a következetes genetikai szelekció lenne alkalmas. 
Ehhez ki kellene zárni a tenyésztésből a hordozó egyedeket is. Meg kellene 
hozni az ehhez szükséges adminisztratív lépéseket (kötelező szűrés, szabály 
alkotás, ellenőrzés, referencia laboratórium, laboratóriumi adatszolgáltatás 
stb.).

6.	Tájékoztatni kell az ebtartó nagyközönséget a betegségről, hogy a kutya meg-
vásárlása előtt tájékozódjanak a mentességéről.

7.	K ívánatos lenne a menhelyi, vagy más ismeretlen hátterű kutyákat szűrni, 
ennek hiányában pedig ivartalanítani.
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