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Vorwort

Liebe Kolleginnen und Kollegen,
liebe Tierhalter und TierzUchter,

Genetik — seit Jahren widmen wir uns die-
sem Thema mit Leidenschaft und kénnen
immer wieder neue Tests fur Sie und flr
Ihre Zucht etablieren und anbieten.

Identitat und Abstammung

Naturlich bieten wir [Ihnen zum Identitéts-
nachweis DNA-Profile nach den Empfeh-
lungen der internationalen Gesellschaft
fUr Tiergenetik (ISAG) an. SchlieBlich sind
wir ja auch seit Jahren Mitglied in diesem
Gremium. Unser Premium-DNA-Profil

flr den Hund untersucht Uber 200 SNPs
(Einzelnukleotid-Polymorphismen) und
bietet auch dann die Chance auf einen
Abstammungsnachweis, wenn nur ein
Elternteil bekannt ist. Als Resultat eines
unserer vielen Forschungsprojekte kdnnen
wir jetzt bei Hunden zusétzlich Aussagen
Uber die Heterozygotie machen. So helfen
wir dabei, in der Hundezucht die Partner
zu finden, die nicht nur Tiergesundheit
sicherstellen, sondern auch den Erhalt ei-
nes breiten Genpools innerhalb der Rasse
moglich machen.

Erbkrankheiten und Rassemerkmale
Eine Reihe neuer Tests in diesem Jahr an-
zubieten war maoglich, weil wir forschend
tatig waren. Haufig kommen die Impulse
von den mit uns zusammenarbeitenden
Zlchtern. Dieses Gesprach setzen wir
gerne fort, wenn es um Aufklarung bei
Verdacht auf — bisher (urs&chlich) unbe-
kannte — Erbkrankheiten geht. Der Test auf
DSRA bei Cane Corso ist so entstanden,
der auf Faktor-XI-Mangel bei der Maine
Coon ebenfalls — beides Tests, die wir
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entwickeln konnten und die jetzt einen
wertvollen Beitrag zur Gesunderhaltung
der Zucht leisten.

Attraktive Rassepakete

Konsequent sind wir den Weg weiter
gegangen, rassespezifische Pakete zu
schndren. So zahlen Sie keine teuren
Einzelpreise, mUssen aber auch nicht mit
relativ viel Geld Tests in groBen Panels
mitkaufen, die fur Ihre Rasse nicht relevant
sind. Diese Pakete werden stets anhand
neuer Erkenntnisse aktualisiert.

Service und Qualitat

ISAG-zertifizierte und qualitativ hoch-
wertige Abarbeitung, schneller Service,
aber eben auch die Beratung im Vorfeld
wie auch nach der Untersuchung — das
verstehen wir unter gutem Service. Unsere
Genetiker sind immer fUr Sie erreichbar,
ob per E-Mail oder per Telefon, wenn es
um eine Beratung oder einen Gedanken-
austausch oder auch um einen Vortrag fur
Verbandsmitglieder geht. Deshalb haben
wir auch den Newsletter fur Zlchter ins
Leben gerufen, den wir gerne zuschicken.
Und darum gibt es unsere Zichtertage

fur Hund, Katze und Pferd, die Wissen
vermitteln und Plattform fur Diskussionen
sind. Wir hoffen, wir diirfen Sie auch weiter
bei uns willkommen heiBen!

Mit besten GriBen

Wt/

Dr. Elisabeth Muller
Geschéftsleitung
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Batt Laboratories Ltd,

The Venture Centre,

University of Warwick Science Park
Sir William Lyons Road,

Coventry CV4 7TEZ
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Genetische Untersuchungen -
Probenentnahme

Als Probenmaterial fir den molekulargenetischen Nachweis von Erbkrankheiten, x:l
fur Abstammungsanalysen sowie fUr die genetische Bestimmung von ==

Fellfarben und Blutgruppen eignen sich EDTA-Vollblutproben (ca. 1 ml).

EDTA-Blut ist das am besten geeignete Probenmaterial. Es ist unbedingt

erforderlich, dass als Gerinnungshemmer EDTA verwendet wird. Lithium-Heparin

oder Citrat sind als Antikoagulantien ungeeignet, da sie die nachfolgende
Polymerase-Kettenreaktion (PCR) inhibieren kdnnen. In sehr seltenen Fallen kdnnen
auch transportbedingte Hamolyse oder extremer Stress bei der Probenentnahme dazu
flhren, dass kein Ergebnis erzielt werden kann. Der Anteil nicht auswertbarer Blutproben
liegt mit < 1% allerdings extrem niedrig.

Alternativ dazu kdnnen bei Hund und Katze Abstriche (ohne Transportmedium)

von der Maulschleimhaut, sog. Backenabstriche, verwendet werden. l““@
Pro Tier sollten zwei Backenabstriche entnommen werden. !
FUr die Erstellung von DNA-Profilen bzw. Abstammungsgutachten ]
bei Hund und Katze empfehlen wir aber immer die Einsendung einer
Blutprobe. Beim Pferd sind flr alle genetischen Untersuchungen I
auch ca. 20 Haarwurzeln von Mahnen- oder Schweifhaaren zur &

DNA-Isolierung geeignet. Bitte Haarproben adéaquat verpacken
(zum Beispiel in einem Briefumschlag pro Pferd) und entsprechend
beschriften, da diese sonst nicht hdndelbar sind.

Backenabstriche, haufig falschlicherweise auch als Speichelproben bezeichnet, sind

ein fUr Gentests bei Hund und Katze gut geeignetes Probenmaterial, sofern eine korrekte

Abnahme unter Einhaltung nachfolgender Regeln erfolgt:

1. Das Tier sollte ca. 1 — 2 Stunden vor Abstrichentnahme nichts gefressen haben oder
gesaugt worden sein. AuBerdem empfiehlt es sich, das Tier in diesem Zeitraum von
Artgenossen und anderen Tieren getrennt zu halten.

2. Tragen Sie bei der Probenentnahme entweder Handschuhe, die Sie nach jedem Tier
wechseln, oder waschen Sie sich nach jedem Tier die Hande.

3. Offnen Sie die Umverpackung und entnehmen Sie den Tupfer und das Réhrchen.

4. Nehmen Sie den Tupfer und bursten Sie kréftig an der Backeninnenseite, um
genlgend Zellen an den Tupfer zu bekommen.

16

LABOGEN

5. Tupfer je in das dazugehorige Réhrchen geben, Deckel aber erst nach 2 — 4 Stunden
vollstandig verschlieBen (Tupfer sollen trocknen).

6. Die Rohrchen mit den Abstrichtupfern sollten Sie mit den wichtigsten Angaben
(Name des Tieres, Geburtsdatum etc.) beschriften.

7. Schicken Sie das Probenmaterial zusammen mit dem Untersuchungsauftrag so bald
wie moglich zu uns. Bitte verwenden Sie Plastik- oder gepolsterte Umschlage.

Da bei den Schleimhautabstrichen weniger Zellmaterial zur Verflgung steht als bei
Blutproben, gelingt es nicht immer, aus Backenabstrichen ausreichend DNA flir eine
genetische Untersuchung zu isolieren. Dies kann bei ca. 5% der eingesendeten Backen-
abstriche vorkommen. In diesem Falle wére die Neueinsendung von EDTA-Blut ratsam.

Haarwurzeln kdénnen beim Pferd fUr die Durchfiihrung von genetischen Unter-
suchungen verwendet werden. Daflr werden ca. 20 ausgezogene Mahnen- oder
Schweifhaare bendtigt. Diese kénnen z.B. in kleine Plastiktliten oder in Briefumschlage
verpackt versendet werden. Dabei ist unbedingt darauf zu achten, dass die Haare in
einem vom Auftragsformular getrennten Umschlag, der verschlossen ist, zur Einsendung
kommen.

Falls die Durchfiihrung von Gentests aus anderen als den oben genannten Proben-
materialien gewlnscht ist, setzen Sie sich bitte vor Probeneinsendung mit uns in
Verbindung.

Durchfiihrung
Bitte senden Sie uns die Probe immer zusammen mit einem Untersuchungsauftrag zu.
Die Befundubermittlung erfolgt wahlweise per Post, Fax oder Email.

Zuchtverbandsrabatte kébnnen nur gegen
Vorlage einer Kopie der Mitgliedsbescheinigung
bei jeder Einsendung gewahrt werden. Eine
nachtragliche Rabattierung ist aus verwaltungs-
technischen Grinden nicht moglich.

17



202023 Genetik

1. Erbgange

Erbkrankheiten sowie genetische Merkmale sind dadurch gekennzeichnet, dass
die zugrunde liegenden veranderten Gene durch Vererbung an nachfolgende
Generationen weitergegeben werden kénnen, was die Auspréagung von Erb-
krankheiten oder genetischen Merkmalen bei den Nachkommen bedingt.
Folgende Erbgange werden dabei unterschieden:

1.1 Autosomal-rezessiver Erbgang

FUr jedes Merkmal liegen im Genom 2 Genkopien vor. Je eine Kopie erhalt das Tier

von seinem Vater und von seiner Mutter. Wird eine Erkrankung (bzw. ein Merkmal)
autosomal-rezessiv vererbt, kommt die entsprechende Erkrankung (bzw. das Merkmal)
nur dann zur Auspragung, wenn eine identische genetische Veranderung (Mutation) von
beiden Elternteilen vererbt wurde, also beim Nachkommen in beiden Kopien eines be-
stimmten Gens auftritt. Die Elterntiere selbst miUssen nicht zwangslaufig klinisch auffallig
sein. Die autosomal-rezessiv vererbte Erkrankung tritt nicht unbedingt in jeder Generation
auf und kann daher Uber Generationen hinweg unbemerkt weitergegeben werden.

Es existieren 3 Genotypen:

1. Genotyp N/N (frei):

Dieses Tier tragt die Mutation nicht und wird daher nicht an der mutationsbedingten
Erbkrankheit erkranken. Es kann die Mutation nicht an seine Nachkommen weitergeben.

2. Genotyp N/mut (heterozygoter Trager):

Dieses Tier tragt eine Kopie des mutierten Gens. Da Trager die Erbanlage mit einer
Wahrscheinlichkeit von 50% an ihre Nachkommen weitergeben, sollte ein solches Tier
nur mit einem mutationsfreien Tier verpaart werden. Bei der Verpaarung von 2 Tragern
besteht die Gefahr, dass die Nachkommen von der Erkrankung betroffen sind (Wahr-
scheinlichkeit 25%).

Aufgrund des autosomal-rezessiven Erbgangs erkranken Tragertiere in der Regel selbst
nicht. Die Existenz von Tragern in einer gesunden Population erhoht die Variabilitat des
gesamten Genpools, weshalb diese nicht kategorisch von der Zucht ausgeschlossen
werden sollten. Eine Verpaarung sollte jedoch immer nur mit mutationsfreien Tieren
erfolgen, sodass keine homozygot betroffenen Tiere entstehen kénnen.

3. Genotyp mut/mut (homozygot betroffen):

Dieses Tier tragt 2 Kopien des mutierten Gens und hat ein sehr hohes Risiko an der Erb-
krankheit zu erkranken. Es gibt die Mutation zu 100% an seine Nachkommen weiter und
sollte, wenn Uberhaupt, nur mit einem mutationsfreien Tier verpaart werden.
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1.2 Autosomal-dominanter Erbgang

Bei der autosomal-dominanten Vererbung kann bereits eine Kopie des veranderten Gens
auf einem der homologen Chromosomen zum Auftreten der Erkrankung flhren.

Es existieren drei Genotypen:

1. Genotyp n/n (frei):

Dieses Tier tragt die Mutation nicht und wird daher nicht an der mutationsbedingten
Erbkrankheit erkranken. Es kann die Mutation nicht an seine Nachkommen weitergeben.

2. Genotyp n/Mut (heterozygot betroffen):

Dieses Tier tragt eine Kopie des mutierten Gens. Beim autosomal-dominanten Erbgang
ist bereits eine Kopie des mutierten Gens ausreichend, um die betreffende Erbkrankheit
oder ein Merkmal hervorzurufen. Bei allen (klinisch auffalligen) heterozygoten Tieren ist
mindestens ein Elternteil auch Merkmalstrager.

Ein Merkmalstrager gibt die Mutation mit einer Wahrscheinlichkeit von 50% an seine
Nachkommen weiter.

3. Genotyp Mut/Mut (homozygot betroffen):

Dieses Tier tragt 2 Kopien des mutierten Gens. Bei einigen Erbkrankheiten sind diese
homozygot betroffenen Individuen gar nicht lebensfahig und sterben bereits nach der
Geburt oder bereits als Embryo. Bei homozygot betroffenen Tieren waren beide Eltern-
tiere (klinisch auffallige) Merkmalstréger, daher kommt dieser Phanotyp nur sehr selten
vor. Wenn 2 homozygot betroffene Tiere verpaart werden, geben sie die betreffende
Mutation zu 100% an ihre Nachkommen weiter.

1.3 Gonosomaler Erbgang

Dem gonosomalen oder geschlechtsgebundenen Erbgang liegt eine Mutation auf einem
der Geschlechtschromosomen zugrunde. In den meisten Fallen ist das X-Chromosom
betroffen, da das Y-Chromosom nur sehr wenige Gene enthélt.

Man unterscheidet:

X-chromosomal-dominanter Erbgang:

Mannliche Tiere, die die betreffende Mutation auf dem X-Chromosom tragen, sind
immer von der Erkrankung betroffen. Weibliche Tiere, die heretozygot sind, also eine
dominant vererbte Mutation auf einem ihrer beiden X-Chromosomen besitzen, erkranken
aufgrund des dominanten Erbgangs in der Regel ebenfalls.
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X-chromosomal-rezessiver Erbgang:

Mannliche Tiere, deren X-Chromosom die genetische Veranderung tragt, sind immer von
der Erkrankung betroffen, da sie nur Uber ein X-Chromosom (von der Mutter stammend)
verflgen. Weibliche Tiere kdnnen dagegen nur erkranken, wenn beide X-Chromosomen
von der Mutation betroffen sind. Ist nur ein X-Chromosom betroffen, sind weibliche Tiere
Ubertragerinnen (Konduktorinnen) und geben die Mutation mit 50% Wahrscheinlichkeit
an ihre Nachkommen weiter, ohne selbst zu erkranken.

1.4 Mutationen und phanotypische Auspragung

Folgende Faktoren beschreiben den Unterschied zwischen dem Vorliegen einer Mutation
und dem Auftreten des korrespondierenden klinischen Bildes einer Erbkrankheit:

Penetranz

Der Begriff Penetranz gibt den Anteil der Trager der Mutation an, die auch tatsachlich
den mit der Mutation assozierten Phanotyp entwickeln. Man unterscheidet zwischen
vollstandiger Penetranz, bei der es immer zur Auspragung bzw. Manifestation eines
Merkmals kommt, und einer unvollstdndigen oder variablen Penetranz, bei der sich trotz
des vorhandenen Genotyps die Merkmale des zugehorigen Phanotyps nicht in jedem
Fall manifestieren.

Expressivitat

Der Begriff Expressivitat beschreibt den Grad der Auspragung eines genetisch bedingten
Merkmals beim einzelnen Individuum.
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2. Hund
2.1 Erbkrankheiten beim Hund

Achromatopsie (Tagblindheit) (ACHM)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Deutscher Schaferhund, Labrador Retriever
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Achromatopsie (ACHM) ist eine Erkrankung, bei der die fir das Farbsehen verantwort-
lichen Zapfenzellen der Retina nicht richtig gebildet werden. Diese Zellen sind fir das
Sehen bei hellem Tageslicht wichtig, weshalb die Krankheit auch ,Tagblindheit” genannt
wird. Erste Symptome zeigen betroffene Hunde bereits mit 8 — 10 Wochen.

Die Hunde sind nicht imstande, bei Tageslicht zu sehen. Sie vermeiden grelles Licht, da
es Schmerzen verursachen kann. Bei schwachen Lichtverhaltnissen ist das Sehvermogen
nicht beeintrachtigt und vergleichbar mit dem gesunder Hunde.

Adipositas (ADI)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Flat Coated Retriever, Labrador Retriever
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Neigung zu Adipositas variiert zwischen verschiedenen Hunderassen, was neben
zahlreichen Umwelteinfliissen wie mangelnder Bewegung und kalorienreicher Futterung
auf einen Einfluss genetischer Faktoren hindeutet. Beim Labrador Retriever und dem
Flat Coated Retriever wurde eine POMC (Pro-Opiomelanocortin)-Mutation gefunden,
welche die Produktion der Peptide -MSH und p-Endorphin zum Erliegen bringt.
B-MSH und B-Endorphin sind beide an der Energie-Homoostase beteiligt. Die POMC-
Mutation geht mit einem hoheren Kérpergewicht, Adipositas und einer gesteigerten
Motivation bei Belohnung mit Futter einher. Die Mutation wurde besonders haufig bei
Assistenz- und Begleithunden gefunden. Neben dem Labrador Retriever und dem Flat
Coated Retriever wurde die POMC-Mutation bislang in keiner weiteren Rasse gefunden.
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Afibrinogenamie

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Dackel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Verzdgerte Blutgerinnung, Blutungen der Schleimhaute oder in den Gelenken sowie
Hamatome sind typische Anzeichen einer Koagulopathie (Gerinnungsstorung). Die-

se kann bei Operationen, Verletzungen oder aber auch spontan zu unkontrollierten,
schweren Blutungen fuhren.

Beim Dackel kann eine genetische Variante des Fibrinogen-Alpha-Kette-Gens (FGA)

mit Afibrinogen&mie assoziiert werden, einer schweren Form der Gerinnungssto-

rung. Afibrinogenamie ist durch die Abwesenheit des Gerinnungsfaktors | (Fibrinogen)
charakterisiert; einem Glykoprotein, das eine wichtige Rolle beim finalen Schritt der
Gerinnungskaskade spielt.

Betroffene Hunde zeigen bei verschiedenen Gerinnungstests (PT, aPTT, TT) eine extrem
verzodgerte Gerinnung; die Aktivitat der Faktoren I, V, VIl und X sowie die Thrombozyten-
zahl sind jedoch normal.

Akatalasamie

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Beagle

Erbgang wahrscheinlich autosomal-rezessiv
Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Akatalasédmie wird verursacht durch das Fehlen des Enzyms Katalase, das wichtig ist
fur die zellulare Abwehr von oxidativem Stress. Betroffene Hunde leiden unter Gewebs-
nekrosen im Mundraum. Diese Erkrankung wurde in einer Laborkolonie von Beaglen
entdeckt und dient als Tiermodell fr die Takahara-Krankheit beim Menschen.

Akrales Mutilationssyndrom (AMS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Deutsch Kurzhaar, Englischer Pointer, English Cocker Spaniel,
English Springer Spaniel, Franzdsischer Spaniel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage
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Erkrankung
Das akrale Mutilationssyndrom ist durch eine sensorische Neuropathie der peripheren

Korperteile, also der auBeren GliedmaBen und Zehen, gekennzeichnet. Betroffene Welpen
zeigen eine Insensitivitat gegentber Schmerz in ihren distalen Extremitaten. Haufig wird
die Krankheit allerdings nicht vor einem Alter von circa 4 Monaten erkannt, denn zu
diesem Zeitpunkt beginnen die Welpen, sich an den Pfoten und Zehen zu lecken,
beiBen oder sogar selbst zu verletzen. Die Propriozeption, motorischen Fahigkeiten

und spinalen Reflexe bleiben dabei intakt. Zudem zeigt sich die Schmerzempfindung
oberhalb der Knie zunehmend normal. Manche betroffenen Welpen weisen nur eine
Schmerzunempfindlichkeit in den distalen Extremitaten auf, ohne sich dabei selbst zu
verletzen, was die Diagnose erschwert.

Akutes Lungenversagen (ARDS)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Dalmatiner

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

In der Rasse Dalmatiner wurde eine familiére juvenile Atemwegserkrankung gefunden,
die dem akuten Atemwegssyndrom (ARDS) beim Menschen ahnelt. Die autosomal-
rezessiv vererbte Erkrankung wird durch eine Mutation im ANLN-Gen bedingt. Das
ANLN-Protein wird hauptsachlich in der Lunge exprimiert und spielt eine wichtige Rolle
bei der Zellteilung und der Ausbildung von Zell-Zell-Verbindungen der Epithelzellen.
Die klinischen Symptome von ARDS beim Dalmatiner sind erhdhte Atemfrequenz
(Tachypnoe), Atemnot (Dyspnoe) und pulmonale Lasionen. Bei einigen betroffenen
Welpen wurden ebenfalls renale Aplasie und Hydrocephalus beschrieben. Die ersten
Anzeichen der Erkrankung treten typischerweise im Alter von 5 — 10 Monaten auf. Die
betroffenen Welpen missen meist etwa 1 — 6 Wochen nach dem Auftreten der ersten
Symptome euthanasiert werden. Die beschriebene Mutation wurde bislang nur bei der
Rasse Dalmatiner nachgewiesen.

Alaskan-Husky-Enzephalopathie (AHE)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Husky

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die Alaskan-Husky-Enzephalopathie (AHE) ist eine bereits bei Welpen todlich verlaufende
Erkrankung. Beim Menschen umfasst das Leight-Syndrom (LS) eine Gruppe von Krank-
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heiten mit &hnlichem Verlauf und variablen klinischen Symptomen. Betroffene Hunde
zeigen vor allem Verhaltensstérungen und zentralnervose Ausfalle wie Schluckstérung,
fehlende Reaktionsfahigkeit und Schmerzunempfindlichkeit, Blindheit, Bewegungs- und
Koordinationsstérungen, Ataxie und Lahmungen. Im Unterschied zum LS beim Menschen
ist die AHE beim Hund keine primare mitochondriale Enzephalopathie. Sie wird ursach-
lich von einer genetischen Veranderung eines Thiamintransporters ausgeldst.

Alaskan-Malamute-Polyneuropathie (AMPN)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Alaskan Malamute

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Bei der Polyneuropathie beim Alaskan Malamute kormmt es zu einer Unterversorgung
der peripheren Nervenfasern und folglich zu einer Nervendegeneration. Aufgrund der
fehlenden Stimulation der Muskulatur durch das periphere Nervensystem wird diese
sukzessive abgebaut. Zugrunde liegt beim Alaskan Malamute eine Punktmutation, die
sich von der ursachlichen Mutation beim Greyhound unterscheidet.

Die ersten klinischen Anzeichen zeigen sich in den ersten 2 Lebensjahren.

Symptome sind v.a. fortschreitende Muskelschwéche, geringe Belastbarkeit, Reflex-
ausfalle und eine Ataxie aller GliedmaBen, spéter Verlust des Stehvermdgens. Aufgrund
einer fortschreitenden LAhmung des Kehlkopfes kommt es zu Atemproblemen und
heiserem Bellen. Das Allgemeinbefinden ist unbeeintréchtigt.

Hé&ufig wird die Erkrankung aufgrund von dhnlichen Symptomen bei anderen neuro-
logischen Problemen nicht oder falsch diagnostiziert.

Alexander-Krankheit (AxD)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Labrador Retriever

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die sogenannte Alexander-Krankheit ist eine tddliche neurodegenerative Erkrankung
beim Menschen, die durch eine Astrozytenfunktionsstérung gekennzeichnet ist. Die
Alexander-Krankheit wird meist durch eine Mutation des Intermediarfilament-Proteins
GFAP (glial fibrillary acid protein) verursacht. Eine vergleichbare Erkrankung konnte bei
einem Labrador Retriever beobachtet werden. Der Hund entwickelte eine progressiv
verlaufende Tetraparese mit einer spastischen Haltung der vorderen GliedmaBen und
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einem abgeflachten Brustkorb. Spater wurden bei dem Hund myoklonische Zuckungen
in der Kopf- und Halsregion, fehlender Patellarreflex, Schwéche an allen GliedmaBen
und milder generalisierter Muskelschwund sichtbar. Der Welpe wurde im Alter von

4,5 Monaten euthanasiert.

Amelogenesis imperfecta/Familidre Zahnschmelzhypoplasie (Al/FEH)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (1), Sequenzierung (2)

Rasse Akita (1), Amerikanischer Akita (1), Italienisches Windspiel (2),
Parson Russell Terrier (2) und Samojede (2)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Akita, Amerikanischer Akita;
1 — 2 Wochen: Italienisches Windspiel, Parson Russell Terrier und
Samojede

Erkrankung

Die Amelogenesis imperfecta (Al) oder familidre Zahnschmelzhypoplasie (FEH) ist eine
erblich bedingte Unterentwicklung des Zahnschmelzes. Ursache ist eine rezessive Mu-
tation im ENAM-Gen, die die Bildung des Zahnschmelzbestandteils Enamelin verhindert.
Betroffene Tiere haben schmale, spitze Z&hne mit braunem, dinnen Zahnschmelz. Trotz
dieser Veranderung scheinen die Z&hne nicht anfélliger fir Karies zu sein.

Bardet-Biedl-Syndrom (BBS)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Puli

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das Bardet-BiedI-Syndrom ist eine durch Genmutation verursachte Erbkrankheit. Diese
bedingt Retinopathien (Krankheiten der Netzhaut), Fettleibigkeit sowie Infertilitat. Diese
sehr variablen Symptome zeigen sich in unterschiedlicher Auspragung bei betroffenen
Hunden und treten teilweise schon im Welpenalter auf.

Brachyurie (Stummelrute)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Australian Shepherd, Australian Stumpy Tail Cattle Dog, Berger de

Savoie, Bourbonnaiser Vorstehhund, Bouvier des Ardennes, Brasili-
anischer Terrier, Bretonischer Spaniel, Dansk-Svensk Gardshund,
Jack Russell Terrier, Karelischer Barenhund, Kroatischer Schéafer-
hund (Hrvatski Ovcar), Miniature American Shepherd, Mudi,
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Osterreichischer Pinscher, Polnischer Niederungsschéferhund
(PON), Pyrenden Schaferhund, Savoy Sheepdog, Schipperke,
Spanischer Wasserhund, Vastgétaspets, Welsh Corgi Cardigan,
Welsh Corgi Pembroke

Bei folgenden sechs Rassen korreliert die Mutation nicht mit
dem Auftreten einer Stummelrute: Boston Terrier, English Bulldog,
Cavalier King Charles Spaniel, Parson Russell Terrier, Rottweiler,

Zwergschnauzer
Erbgang autosomal-dominant
Dauer 3 - 5 Arbeitstage

Erkrankung
Vielen Hunderassen verleint die Lange der Rute ihr charakteristisches Aussehen. Das

Kupieren eines Hundes ist in Deutschland seit 1998 verboten. Ausnahmefalle sind
medizinische Grinde. Auch das Ausstellen solcher Tiere ist laut Tierschutzhundever-
ordnung seit 2002 nicht mehr erlaubt. Die DNA-Analyse erlaubt den Nachweis, ob die
Stummelrute natirlichen Ursprungs ist. Das Vorhandensein von zwei Brachyurie-Allelen
(homozygoter Genotyp) ist wahrend der Embryogenese letal. Daher ist die GroBe des
Wurfes bei einer Verpaarung zweier stummelschwéanziger Hunde im Vergleich zu einer
Verpaarung zweier langschwanziger Hunde verringert.

C3-Defizienz

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Bretonischer Spaniel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die dritte Komponente des Komplementsystems (C3) ist ein wichtiger Faktor fir die
Immunabwehr des Kérpers zur Bek&mpfung von Mikroorganismen wie Bakterien, Pilzen
und Parasiten. Durch eine Mutation im C3-Gen wird die vollstandige Bildung von C3
verhindert und die Abwehrkaskade unterbrochen. Betroffene Hunde neigen zu erhéhter
Empfanglichkeit flr bakterielle Infektionen wie z.B. Glomerulonephritiden.

Canine Leukozyten-Adhéasionsdefizienz (CLAD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Irish Red and White Setter, Irish Red Setter
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 -5 Arbeitstage
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Erkrankung
Canine Leukozyten-Adhasionsdefizienz (CLAD) ist eine in der Regel todlich verlaufende

erbliche Immunschwache. Der Erkrankung liegt eine Mutation des Oberflachenmolekdils
CD18 auf den Leukozyten zugrunde. Dadurch sind wichtige Funktionen des Immun-
systems, wie die Phagozytose, gestort. Aufgrund der Immundefizienz zeigen betroffene
Welpen haufiger schwere Infektionen wie Nabelentziindungen, Gingivitiden, Tonsillitiden
und oft chronische Dermatitiden. Im Alter von etwa 8 — 12 Wochen kommen haufig Ge-
lenkentziindungen hinzu; es kommt zur Gelenkschwellung und die Tiere zeigen den flr
CLAD typischen schwankenden Gang.

Auch ein Anschwellen der Kieferknochen wird haufig beschrieben.

Canine multifokale Retinopathie (CMR)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay (1) bzw. Sequenzierung (2)
Rasse American Bulldog (2), Australian Shepherd (2), Boerboel (2),

Bordeauxdogge (2), Bullmastiff (2), Cane Corso ltaliano (2),

Coton de Tuléar (1), Englische Bulldogge (2), Finnischer Lapphund
(2), Franzdsische Bulldogge (2), Lappléandischer Rentierhund (2),
Mastiff (2), Miniature American Shepherd (2), Presa Canario (2),
Pyren&en-Berghund (2), Schwedischer Lapphund (2)

Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 - 5 Werktage (1) bzw. 1 — 2 Wochen (2)
Erkrankung

Die sogenannte canine multifokale Retinopathie (CMR) ist eine erbliche Erkrankung,

bei der die Netzhaut multiple L&sionen aufweist. Der genaue Verlauf der Erkrankung ist
noch nicht vollstandig geklart und dazu bei verschiedenen Rassen unterschiedlich.
Meist zeigen sich erste Symptome bereits im Alter von 4 Monaten. Die Krankheit ent-
wickelt sich anschlieBend nur langsam. In einigen Féllen verschwinden die L&sionen der
Retina und treten zu einem spéteren Zeitpunkt erneut auf. Die Symptomatik einer CMR
wird noch immer erforscht. Beeintrachtigung des Sehvermégens oder Sehstérungen
sind flr betroffene Tiere nicht beschrieben.

Canine multiple Systemdegeneration (CMSD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Chinese Crested Dog, Kerry Blue Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die canine multiple Systemdegeneration (CMSD) wurde zuerst beim Kerry Blue Terrier
beschrieben. Betroffene Tiere entwickeln sich bis zu einem Alter von 3 — 6 Monaten nor-
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mal. Danach entwickeln die Tiere eine cerebelldre Ataxie, die sich zuerst in Bewegungs-
stérungen des Kopfes, spater der Beine duBert. Die Tiere kbnnen zunehmend schlechter
laufen, fallen immer haufiger und verlieren mit der Zeit auch die Fahigkeit stabil zu
stehen. Im Alter von 1 — 2 Jahren mussen die Hunde zumeist euthanasiert werden.

Centronukledre Myopathie (CNM)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay (1), Fragmentldangenanalyse (2)
Rasse Deutsche Dogge (1), Deutscher Jagdterrier (1),
Labrador Retriever (2)
Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 — 5 Werktage: Deutsche Dogge, Deutscher Jagdterrier;

1 — 2 Wochen: Labrador Retriever

Erkrankung
Die centronukledre Myopathie (CNM) beim Labrador Retriever, friiher auch bekannt als

hereditére Myopathie des Labrador Retrievers (HMLR), wurde erstmals in den 1970er
Jahren beschrieben. Die CNM ist eine Erkrankung, bei der sich die Muskeln des
Hundes nicht richtig entwickeln. Betroffene Hunde fallen durch fehlende Sehnenreflexe
sowie geringere Gewichtszunahme als ihre Altersgenossen mit 4 Wochen auf. Offen-
sichtliche Symptome fur die CNM treten mit ca. 12 — 20 Wochen auf. Die Hunde zeigen
generalisierte Muskelschwéache, abnormale Haltung, einen unbeholfenen Gang und
Schwierigkeiten bei der Nahrungsaufnahme. Betroffene Tiere sind nur wenig belastbar
und kollabieren schnell, wenn sie der Kélte ausgesetzt werden. Unter Belastung tritt
Muskelatrophie auf, die teilweise auch die Kopfmuskeln betrifft. Bei der Deutschen
Dogge verlauft die Erkrankung analog.

Beim Deutschen Jagdterrier wurde ebenfalls eine Mutation gefunden, die mit einer
Myopathie assoziiert werden kann. Die Erkrankung wird bei dieser Rasse auch als
Exercise Induced Metabolic Myopathy (EIMM) bezeichnet. Die EIMM beruht auf einem
autosomal-rezessiv vererbten Defekt einer Acetyl-CoA-Dehydrogenase (VLCAD) und
somit des oxidativen Lipidmetabolismus, in dessen Folge eine ungentgende Energie-
gewinnung zu einer insuffizienten Muskelleistung fuhrt. Betroffene Hunde leiden an einer
belastungsabhéangigen Schwéache, schweren Muskelschmerzen, Muskelzellnekrosen
und Myoglobinurie (Ausscheidung dunkelbraunen Urins) wahrend bzw. nach der An-
strengung. Daher wird der Einsatz dieser Hunde zur Jagd nicht empfohlen, da sie bei
Anstrengung kollabieren und ca. 30 — 120 Minuten nach dem Training eine Tetraparese
bis hin zu einer Tetraplegie entwickeln kdnnen. Blutuntersuchungen weisen aufgrund
der Muskelschadigungen eine erhéhte Aktivitat der Kreatinkinase (CK) und Alanin-
Aminotransferase (ALT) sowie eine stark erhthte Konzentration der langkettigen Fett-
saure C14:1 auf. Erste Symptome bei dieser Hunderasse sind ab einem Alter von

7 — 24 Monaten beschrieben.
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Cerebellare Ataxie* (CA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor

Rasse Spinone ltaliano

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 5 -6 Wochen

Erkrankung

Die cerebellare Ataxie beim Spinone Italiano ist eine progressive, neurodegenerative
Erkrankung, die das Cerebellum (Kleinhirn) betrifft. Dieser Teil des Gehirns ist flir die
Koordination von Bewegungen verantwortlich. Typische Anzeichen der Erkrankung sind
Hypermetrie (berschieBende Bewegungen) und Hyperextensionen (Uberstreckung),
unkoordinierte Bewegungen (Ataxie), eingeschrénkte Balance, Kopftremor sowie
Nystagmus (Augenzittern). Die auffallige Gangweise beginnt i.d.R. ab einem Alter von

4 Monaten und verschlechtert sich immer weiter; die betroffenen Hunde sind im Alter
von durchschnittlich einem Jahr nicht mehr im Stande aufzustehen und miissen einge-
schlafert werden.

Die Erkrankung wird durch die Expansion einer repetitiven Basensequenz im ITPR1-Gen
verursacht, welches fUr einen Calcium-Kanal kodiert und an einer Vielzahl an zelluléren
Prozessen, wie Zellteilung, synaptische Ubertragung oder Genexpression, beteiligt ist.
Mithilfe des Gentests kann die Erbkrankheit bei symptomatischen Hunden einfach
diagnostiziert werden. Zudem kénnen Tragertiere sicher identifiziert und durch die Wahl
geeigneter Zuchtpartner die Entstehung betroffener Welpen vermieden werden.

Cerebellare Degeneration mit Myositis (CDMC)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Nova Scotia Duck Tolling Retriever
Erbgang unbekannt

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei der Rasse Nova Scotia Duck Tolling Retriever wurde eine Mutation im Gen
SLC25A12 identifiziert, die die genetische Erkrankung cerebelléare Degeneration mit
Myositis (CDMC) verursacht. Bei betroffenen Hunden treten erste Symptome im Alter
zwischen 10 Wochen und 6 Monaten auf. Zu den klinischen Anzeichen dieser Erkran-
kung gehoren generalisierte Ataxie, Hypermetrie, verzogerte Bewegungen und Abnah-
me der Ruckziehreflexe in allen vier GliedmaBen. Einer der untersuchten betroffenen
Hunde zeigte auch Kopftremor, andere wiesen generalisierte Muskelschwache mit
episodischem Kollaps, steifem Gang und ,Kaninchenhoppeln® auf. . Die MRT-Unter-
suchung zeigte bilaterale symmetrische Lasionen im Kleinhirn und multifokale L&sionen
in den Kaumuskeln. Biopsien ergaben eine lymphohistiozytare Myositis und im Blut
wurden erhohte Serum-Kreatinkinase-Konzentrationen gemessen.
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Cerebrale Dysfunktion (CDFS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Stabijhoun

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Arbeitstage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die cerebrale Dysfunktion beim Stabijhoun ist eine erblich bedingte Krankheit des Ge-
hirns. Aufgrund einer Genmutation kommt es zur Veranderung von Transportersystemen
fOr Neurotransmitter und dadurch zu Fehlfunktionen des zentralen Nervensystems.
Klinisch zeigen die erkrankten Tiere ein sehr breites Spektrum an neuronalen Symptomen
wie depressives Verhalten, Laufen im Kreis, auffallig starkes Schniffeln und Ruckwéarts-
laufen.

Charcot-Marie-Tooth-Neuropathie (CMT)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Zwergschnauzer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Beim Zwergschnauzer konnte eine Variante im SBF2-Gen (auch MTMR13-Gen ge-
nannt) als Ursache flr die Charcot-Marie-Tooth Neuropathie gefunden werden, welche
eine der haufigsten neuromuskuléren Erkrankungen beim Menschen darstellt. Bereits
im jungen Alter (< 2 Jahre) kommt es bei betroffenen Hunden durch das Vorhandensein
eines Megadsophagus zu haufigem AufstoBen und aufgrund einer Larynxparalyse zu
Atemschwierigkeiten. In den bislang beschriebenen Féallen lebten die betroffenen Hunde
nach der Diagnose noch (iber 3 Jahre hinaus, was fiir eine lange Uberlebensdauer bei
dieser Krankheit spricht. Typische pathologische Anzeichen der Erkrankung sind variable
Durchmesser der Myelinscheide (sogenannte ,Tomacula“) um die Axone peripherer
Nerven und Regionen mit segmentaler Demyelinisierung. Die beschriebene Variante
wurde bislang nur bei Zwergschnauzern gefunden.

Chondrodysplasie

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Chinook, Karelischer Barenhund, Norwegischer Elchhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Die Chondrodysplasie ist eine genetisch bedingte Skelettdysplasie, die sich durch eine

Stérung der enchondralen Ossifikation zeigt.

Im Bereich der Epiphysenfugen kommt es normalerweise durch den stéandigen Aufbau
von Knorpel und dem Umbau zu Knochen zu einem Langenwachstum. Dieser Vorgang
wird durch die Mutation eines Gens gestort, sodass mangelnde Proliferation von Knorpel
zu Fehlbildungen im Aufbau der Rdhrenknochen und Kleinwichsigkeit fuhrt.

Neben den verkurzten Extremitaten sind ein groBer Schadel, Wirbelsaulenverdnderungen
und Fehlstellungen der Beine weitere klinische Symptome dieser Erkrankung. Erschwe-
rend kann es zu anatomischen Verengungen (Stenosen) des Wirbelkanals kommen.

Chondrodysplasie und -dystrophie (IVDD-Risiko) (CDDY/CDPA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Fragmentldngenanalyse

Rasse alle Rassen

Erbgang dominant fur CDPA, semi-dominant fur CDDY-bedingte Beinldnge,
dominant fur IVDD-Risiko

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei vielen Hunderassen kommt es durch die Chondrodystrophie (CDDY) und/oder die
Chondrodysplasie (CDPA) zur VerklUrzung der Beine. Die CDDY ist dabei jedoch mit
einem erhéhten Risiko eines Bandscheibenvorfalls (Hansen's Type | Intervertebral Disc
Disease, IVDD) verknUpft.

CDPA ist vor allem in den kurzbeinigen Rassen wie Basset, Welsh Corgi Pembroke,
Dackel, West Highland White Terrier und Scotch Terrier bekannt. Sie wird autosomal-
dominant vererbt.

CDDY wird semi-dominant vererbt im Hinblick auf die Beinldnge, d.h. heterozygote
Hunde haben kirzere Beine als homozygot freie Hunde, wahrend homozygot betroffene
Hunde nochmals kirzere Beine besitzen als die heterozygoten. Das IVDD-Risiko wird
autosomal-dominant vererbt, d.h. bereits eine Kopie des veranderten Chromosoms
erhoht das Risiko signifikant.

Wir bieten den kombinierten Test flir CDPA und CDDY an, um den Zlchtern zu er-
moglichen, CDDY zu vermeiden und CDPA zu bevorzugen. So kann die typische kurze
Beinlange beibehalten werden (durch CDPA) und das Risiko fir IVDD minimiert werden.
Die Prévalenz der fur CDPA und CDDY ursachlichen genetischen Varianten sowie das
Zusammenspiel dieser beiden Varianten ist Gegenstand weiterer Forschungen.

Collie-Eye-Anomalie* (CEA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor
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Rasse Australian Kelpie, Australian Shepherd, Bearded Collie, Border
Collie, Boykin Spaniel, Collie (Kurzhaar und Langhaar), Hokkaido,
Lancashire Heeler, Langhaar Whippet, Miniature American Shepherd,
Nova Scotia Duck Tolling Retriever, Shetland Sheepdog, Silken

Windhound
Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung
Bei der CEA handelt es sich um eine erbliche Augenkrankheit, bei der es zu Verande-

rungen an der Netzhaut kommt. CEA kommt in verschiedenen Schweregraden vor. In
manchen Féllen sind die Veranderungen der Netzhaut nur gering, die Krankheit verlauft
dann unbemerkt. Es kann auch zur Ausbildung von Kolobomen (Spaltbildungen) an

der Eintrittstelle des Sehnervens, zur Dysplasie der Netzhaut und der Aderhaut und zu
Netzhautfalten kommen. Die Sehkraft kann beeintrachtigt werden. Bei der schwersten
Form der CEA kommt es durch Verédnderung der BlutgeféBe zu Blutungen an der
Netzhaut. Dies kann eine Netzhautablésung zur Folge haben, was zur Erblindung des
Hundes fuhrt.

Der Schweregrad der Erkrankung verandert sich bei der CEA im Laufe des Lebens
nicht, ein betroffener Hund erblindet also nicht erst im Alter. Die mildeste Form der
CEA, die sogenannte ,,CRH (chorioretinale Hypoplasie)“, ist beim Welpen nur bis zu
einem Alter von ca. 9 Wochen erkennbar, danach wird sie durch Pigment-Einlagerung
Uberdeckt. Hunde, deren CEA-Erkrankung im Alter nicht mehr festgestellt werden kann,
nennt man ,Go-Normals*.

Die fUr die CEA verantwortliche Mutation wurde von der Arbeitsgruppe von Elaine A.
Ostrander an der Universitat von Pennsylvania, USA veroéffentlicht. Sequenzstudien
zeigten, dass bei allen betroffenen Hunden ein 7,8 kb groBer Bereich in den NHEJ1-
Genen deletiert ist. Hierbei handelt es sich um einen hochkonservierten Bereich, an den
verschiedene fUr eine korrekte Entwicklung wichtige Regulatorproteine binden kdnnen.

Cone Degeneration (CD)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutsch Kurzhaar

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Eine Mutation im Gen CNFBS3 fUhrt bei der Rasse Deutsch Kurzhaar zu Cone Degenera-
tion (CD). Bei dieser genetischen Erkrankung degenerieren die Zapfenzellen der Retina
bereits im Welpenalter. Da die Zapfen fUr das Sehen bei Tag verantwortlich sind, re-
sultiert daraus eine Tagblindheit. Betroffene Hunde zeigen im Alter von 8 — 12 Wochen
erste Symptome der Erkrankung; sie meiden helles Licht, unter Umstanden kann grelles
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Licht sogar schmerzhaft sein. Das Sehvermdgen bei Nacht und schwachem Licht ist
dagegen nicht beeintrachtigt. Mit zunehmendem Alter schreiten die Degenerierung der
Zapfenzellen und somit auch die Symptome fort.

Congenitale Hypothyreose (CHG)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Fox Terrier, Franzdsische Bulldogge, Rat Terrier, Spanischer
Wasserhund, Tenterfield Terrier, Toy Fox Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Unter den Begriff Hypothyreose fallen alle Arten der Schilddriisenunterfunktion, unab-
h&ngig von der Ursache der Erkrankung. Beim Spanischen Wasserhund kann diese Un-
terfunktion erblich bedingt sein. Die Erkrankung &uBert sich in verzbgertem Wachstum
der Welpen, welches ab der zweiten Woche sichtbar wird. Wéhrend gesunde Welpen zu
dieser Zeit einen Wachstumsschub zeigen, stoppt die Entwicklung betroffener Welpen
an diesem Punkt. Auch pldtzliche Todesfélle in diesem Zeitraum sind beschrieben. Das
Offnen der Augen und der Gehdrgange ist erheblich verzdgert und die Schilddriise
(Thyreoidea) schwillt an. Die beiden Seitenlappen der Schilddriise kénnen als verdickte
Knoten unterhalb des Nackens ertastet werden. Das Knochenwachstum kommt vorzei-
tig zum Stillstand, was zu einem irreversiblen Zwergwuchs fuhrt.

Bei rechtzeitiger Diagnose der Krankheit sind tégliche lebenslange Gaben von Thyroid-
Hormonen eine Mdglichkeit der Therapie. Ansonsten haben betroffene Hunde eine
eher geringe Lebenserwartung und sterben meistens noch als Welpen. Die urséchliche
Mutation wurde von John C. Fyfe beschrieben.

Congenitaler Mega6sophagus (CIM)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutscher Schaferhund
Erbgang unbekannt

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Megadsophagus zeigt sich als Bewegungsstérung des Magen-Darm-Traktes:
Reduzierte Peristaltik und die Erweiterung der Speiserdhre hemmen den normalen
Transport des Futters in den Magen. Betroffene Hunde erbrechen Nahrung und Wasser,
sodass die Welpen nicht gedeihen. Deutsche Schéaferhunde haben ein hohes Risiko fr
CIM; dabei spielen u.a. sowohl das Geschlecht als auch eine genetische Variante eine
Rolle: Mannliche Hunde haben ein 2-mal héheres Risiko als weibliche, zuséatzlich erhéht
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das Vorliegen einer bestimmten genetischen Variante das Risiko — besonders im homo-
zygoten Zustand. Der Gentest ermdglicht die gezielte Zucht, um das Nicht-Risiko-Allel
in der Rasse bevorzugt zu verbreiten.

Congenitales myasthenes Syndrom (CMS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Altdanischer Vorstehhund, Golden Retriever, Jack Russell Terrier,
Labrador Retriever, Parson Russell Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das congenitale myasthene Syndrom (CMS) wird beim Labrador Retriever durch eine
Mutation im COLQ-Gen ausgeldst, wahrend beim Jack Russell Terrier eine Mutation

im CHRNE-Gen verantwortlich ist. Eine Mutation im CHAT-Gen ist beim Altdanischen
Vorstehhund die Ursache. Symptom der Krankheit ist insbesondere eine generalisierte
Muskelschwéche, vor allem nach Stress oder Aufregung. Diese zeigt sich bereits ab
einem Alter von 2 Wochen. Die Bewegungsféhigkeit der Extremitéten ist stark einge-
schrankt, auch das Tragen des eigenen Korpergewichts wird mit der Zeit erschwert. In
allen Bereichen der Extremitaten sind Reflexe deutlich vermindert.

Craniomandibulédre Osteopathie (CMO)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Cairn Terrier, Schottischer Terrier, West Highland White Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv mit variabler Penetranz

Dauer 3 - 5 Arbeitstage

Erkrankung

Die craniomandibuldre Osteopathie (CMO) ist eine schmerzhafte proliferative Erkrankung
der Kieferknochen, die bei Hunden beiden Geschlechts im ersten Lebensjahr auftritt.
Klinische Symptome der Erkrankung sind wiederkehrende Fieberschiibe und schmer-
zende Kieferschwellungen. Im Rdntgenbild ist eine vermehrte Proliferation der Kiefer-
knochen zu erkennen. Erste Anzeichen der Erkrankung sind hédufig Schmerzen beim
Fressen kombiniert mit wiederkehrenden Fieberschiben bei jungen Hunden.

Cystinurie

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung (1) bzw. TagMan SNP Assay (2)

Rasse Australian Cattle Dog (1), Continental Bulldog (2), Englische
Bulldogge (2), Franzésische Bulldogge (2), Labrador Retriever (1),
Landseer (2), Mastiff (2), Neufundlander (2), Olde English Bull-
dogge (2), Zwergpinscher (1)
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Erbgang autosomal-rezessiv: Continental Bulldog, Englische Bulldogge,
Franzosische Bulldogge, Labrador Retriever, Landseer, Mastiff,
Neufundiander, Olde English Bulldogge
autosomal-dominant: Australian Cattle Dog, Zwergpinscher
Dauer 3 — 5 Werktage — Continental Bulldog, Englische Bulldogge,
Franzosische Bulldogge, Landseer, Mastiff, Neufundlander und
Olde English Bulldogge
1 — 2 Wochen — Australian Cattle Dog, Labrador Retriever und
Zwergpinscher
Erkrankung
Die Cystinurie ist eine erbliche Stoffwechselerkrankung mit Transportstérung bestimmter
Aminosé&uren im Darmepithel und proximalen Nierentubulus. Folge der Transportstdérung
ist eine erhdhte Ausscheidung der Aminoséaure Cystin Uber den Urin. Aufgrund der starken
Akkumulation von Cystin im Harn und seiner schlechten Wasserloslichkeit kristallisiert
Cystin aus und es bilden sich Steine. Die Harnsteine, die die klinischen Symptome
verursachen, treten schon im Alter von 4 — 6 Monaten auf. Dabei kann es zu einem
lebensbedrohlichen Verschluss der Harnwege kommen. Im Gegensatz zu den meisten
Rassen wird diese Erkrankung bei den Rassen Australian Cattle Dog und Zwergpinscher
dominant vererbt, wobei homozygot betroffene Tiere schwerwiegendere Verlaufe
zeigen. Eine Besonderheit weist die Cystinurie bei den Englischen und Franzdsischen
Bulldoggen sowie Mastiffs auf: Sie ist androgenabhangig, d.h. nur homozygot betroffene
intakte mannliche Riden zeigen Symptome.

Cystinurie beim
Neufundldnder und Landseer
betroffen
frei 1%
20%
Trager
Dandy-Walker-Like Malformation (DWLM)
Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Eurasier
Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 — 5 Werktage
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Erkrankung
Die Arbeitsgruppen um Prof. Andrea Fischer an der LMU Minchen und Prof. Tosso

Leeb an der Universitat Bern haben als erste die fur die Kleinhirnhypoplasie beim Hund
ursdchliche Mutation beschrieben: Die sogenannte Dandy-Walker-Like Malformation
(DWLM) wird beim Eurasier von einer Mutation im VLDLR-Gen ausgeldst, die zu einer
Unterentwicklung (Hypoplasie) des Kleinhirns fihrt. Die Symptome sind verschiedene
Formen von Ataxie, die bereits im Alter von 5 — 6 Wochen in Erscheinung treten. Die
Auspragung ist individuell unterschiedlich und kann von geringem Schwanken Uber
Gleichgewichtsstérungen bis hin zu schubweise auftretendem Umfallen reichen.

In manchen Féllen sind auch epileptische Anfalle moglich.

Degenerative Myelopathie (DM) (Exon 1 und 2)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen (Exon 2)
Berner Sennenhund (Exon 1+ 2)

Erbgang autosomal-rezessiv mit altersabhangiger unvollstédndiger Penetranz;
nachgewiesen wird ein Risikofaktor, der mit der DM assoziiert ist.

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die canine degenerative Myelopathie (DM) ist eine schwere neurodegenerative Erkran-
kung mit spatem Beginn ungeféhr ab dem 8. Lebensjahr. Die Erkrankung ist durch eine
Degeneration der Axone und des Myelins im Brust- und Lendenteil des Ruckenmarks
gekennzeichnet, was eine progressive Ataxie und Parese verursacht. Man beobachtet
die ersten klinischen Anzeichen in der Hinterhand als Zeichen einer Stérung des oberen
Motoneurons. Es entwickeln sich eine unkoordinierte Bewegung der Hinterhand, eine
gestorte Eigenwahrnehmung sowie gestdrte Reflexe. Wenn die Erkrankung weiter fort-
schreitet, weitet sie sich auf die vorderen GliedmaBen aus und manifestiert sich als schlaffe
Parese und Paralyse. Die degenerative Myelopathie wurde zuerst als Rlickenmarks-
erkrankung insbesondere beim Deutschen Schéferhund beschrieben. Neben dem
Deutschen Schéferhund sind aber viele weitere Rassen von der degenerativen Myelo-
pathie betroffen.

Als Risikofaktor fur die Entwicklung einer DM wurde eine Mutation im Exon 2 des
SOD1-Gens (Superoxid-Dismutase-1-Gen) bei vielen Rassen nachgewiesen. Bei Berner
Sennenhunden gibt es zusatzlich eine Mutation im Exon 1 dieses Gens, die ebenfalls
mit der DM in Zusammenhang steht. Fur den Berner Sennenhund kénnen beide Mutati-
onen untersucht werden. Die Anforderung kann zusammen oder einzeln erfolgen.
Laboklin konnte die exklusive Lizenz flr die degenerative Myelopathie (Exon 2) erwerben
und besitzt somit das alleinige Untersuchungsrecht in Europa.
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Degenerative Myelopathie (DM Exon 2)
alle Rassen

Trager
M betroffen

o frei

Dental-Skeletal-Retinal Anomaly (DSRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Cane Corso ltaliano

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

In Zusammenarbeit mit unserem Kooperationspartner Prof. Tosso Leeb und seinem
Team von der Universitéat Bern konnten wir eine genetische Variante bestimmen, die beim
Cane Corso ltaliano zur sogenannten dental-skeletal-retinal anomaly (DSRA) fiihrt.

Die Erkrankung wird autosomal-rezessiv vererbt. Daher zeigen nur homozygot betroffene
Hunde (welche die Variante von beiden Elterntieren geerbt haben) Symptome der Erkran-
kung. Anhand der genetischen Untersuchung kénnen die heterozygoten Anlagetrager
identifiziert werden, um die Entstehung betroffener Welpen zu vermeiden.

Die betroffenen Hunde leiden unter progressiver Retinaatrophie (PRA) (zur Erblindung
fortschreitende Augenerkrankung), Zahnbeschwerden (Verfarbungen, Splittern und
Briiche, kleinere Z&hne als Ublich) sowie Skelettproblemen. Es sind auch noch weitere
Auspragungen der Erbkrankheit méglich, die genaue Krankheitsentwicklung von DSRA
und die dazugehdrigen klinischen Symptome sind jedoch noch Gegenstand der aktuellen
Forschung.

Dermatomyositis (DMS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay und Sequenzierung
Rasse Collie (Kurz/Langhaar), Shetland Shepdog
Erbgang polygen

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Dermatomyositis (DMS) ist eine Autoimmunerkrankung, welche eine genetische Ursache

hat, die zusétzlich einen duBeren Auslbser bendtigt. Bei den maBgeblich betroffenen
Rassen Collie und Shetland Sheepdog auBert sie sich in Lasionen in Kérperbereichen
mit minimaler Bemuskelung zwischen Knochen und Haut. Der Beginn der Erkrankung
ist sehr variabel. Erste Symptome kénnen sich bereits im frihen Alter von 12 Wochen
zeigen. Diese auBern sich typischerweise in Haarverlust und Krustenbildung an Beinen
und Pfoten, im Gesicht und an den Ohren sowie am Schwanz. Eine Abschwachung
bis hin zum Verschwinden der Symptome ist in einigen Féllen beschrieben. Auch ein
spaterer, erneuter Ausbruch der Erkrankung ist denkbar. Beim Collie sind zusatzliche
muskulare Probleme wie Schwierigkeiten beim Schlucken, Trinken und Fressen, hoher
und staksiger Gang und Muskelatrophie im Kopf- und Halsbereich beschrieben, welche
beim Shetland Sheepdog nicht auftreten. Die direkte Standarddiagnose wird Ublicher-
weise Uber eine Hautbiopsie gestellt.

Der genetische Test erfasst 3 verschiedene Varianten, welche das Risiko fur eine DMS-
Erkrankung beeinflussen. Dieser komplexe genetische Hintergrund fuhrt erst in Verbin-
dung mit &uBeren Auslbdsern wie Impfungen oder viralen Infekten zu der tatsachlichen
Erkrankung. Dazu k&nnen Stressfaktoren den Verlauf und die Schwere der Krankheit
negativ beeinflussen.

Basierend auf der Genotyp-Kombination der Loki A (PAN2), B (MAP3K7CL) und C
(DLA-DRBH1) kann die Wahrscheinlichkeit, an DMS zu erkranken, als niedrig (0 — 5%),
moderat (33 — 50%) oder hoch (90 — 100%) eingestuft werden. Die Wildtyp-Allele flir die
Loki A und B werden mit Kleinbuchstaben a und b bezeichnet, wahrend die Risiko-
Allele mit den GroBbuchstaben A und B bezeichnet werden. Das Risiko-Allel im DLA-
Komplex (DLA-DRB1*002:01) ist mit C benannt, alle anderen Allele mit c.

Genotypen mit geringem Risiko:
aabbCC, aabbCc, AabbCC, AabbCc, aaBbCC, aaBbCc, AaBbCC, AaBbCc, aaBBCc

Genotypen mit mittlerem Risiko:
AAbbCC, AAbbCc, aaBBCC, AaBBCc, AABbCc

Genotypen mit hohem Risiko:

AABbCC, AaBBCC, AABBCC, AABBCc

Zuchtempfehlung: Die Entstehung von Welpen mit Genotypen, die ein hohes Risiko flr
DMS besitzen (besonders: AABB, AaBB, AABD), sollte wo immer moglich vermieden
werden. Entsprechende Sorgfalt ist bei der Auswahl méglicher Verpaarungen angezeigt.
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Digitale Hyperkeratose (DH)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Bordeauxdogge, Irischer Terrier, Kromfohrlander
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Erste Symptome dieser Erkrankung zeigen sich beim Irischen Terrier und Kromfohrlander
ab einem Alter von 4 — 9 Monaten: die Ballen werden zunehmend sprdder, bis sich
Risse und Bruche zeigen, durch die es sekundér zu Infektionen kommen kann. Die Ballen
sind nicht rund und elastisch, sondern eher platt. AuBerdem kann es zu Wucherungen,
den sog. Hornzapfen, kommen. Die Krallen wachsen UbermaBig schnell, wodurch diese
nicht abgelaufen werden kénnen und sich verformen. Aufgrund der Symptome wird
diese Erkrankung auch als ,Corny Feet“ bezeichnet. Bei der Bordeauxdogge ist das
Krallenwachstum hingegen nicht beeintrachtigt. Die ersten Symptome zeigen sich bei
dieser Rasse bereits im Alter von 10 Wochen bis 12 Monaten.

Auf Lebensdauer und -qualitat hat diese Erkrankung bei guter Pflege der Ballen und
Krallen kaum Einfluss. Jedoch ist der Pflegeaufwand gréBer als bei einem gesunden
Hund.

Dilatative Kardiomyopathie (DCM) beim Schnauzer

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Riesenschnauzer, Schnauzer
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Dilatative Kardiomyopathie (DCM) ist eine Herzerkrankung, bei der Veranderungen an
den Herzkammern und -klappen zu einer verringerten Kontraktionsfahigkeit und Pump-
leistung des Herzens fuhren. DCM stellt die am haufigsten beschriebene Herzmuskeler-
krankung beim Hund dar. Obwohl DCM bei vielen Hunderassen vorkommen kann, wird
die Erkrankung bei unterschiedlichen Rassen durch verschiedene Mutationen ausgeldst.
Beim Schnauzer konnte eine Variante im RBM20-Gen identifiziert werden, welche mit
DCM sehr gut korreliert. Die ersten Symptome von DCM zeigen sich bei dieser Rasse
typischerweise in einem Alter von 1 — 3 Jahren. Zu den haufigsten Symptomen zahlen:
erhohte Atemfrequenz und angestrengte Atmung, Husten, Belastungsintoleranz,
Appetitlosigkeit, Ohnmacht und blasse Schleimhaute. Die DCM kann auch zum plétzli-
chen Herztod flihren, ohne dass vorher Symptome zu beobachten waren.
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Dilatative Kardiomyopathie (DCM) beim Welsh Springer Spaniel

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Welsh Springer Spaniel

Erbgang autosomal-dominant mit variabler Penetranz
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Dilatative Kardiomyopathie (DCM) ist eine Herzerkrankung, bei der Veranderungen an
den Herzkammern und -klappen zu einer verringerten Kontraktionsfahigkeit und Pump-
leistung des Herzens flihren. DCM stellt die am haufigsten beschriebene Herzmuskeler-
krankung beim Hund dar.

Beim Welsh Springer Spaniel konnte eine genetische Variante im Phospholamban-Gen
gefunden werden, die mit DCM einhergeht. Phospholamban spielt eine wichtige Rolle
bei der Regulation der intrazellularen Calcium-Konzentration und daher auch fur die
Kontraktion und Relaxation des Herzmuskels. Die Erweiterung des linken Ventrikels,
eine schwache systolische Funktion, Herzrhythmusstérungen und pldtzlicher Herztod
sind typische Symptome der betroffenen Hunde. In der Regel werden die Symptome
bereits im Welpenalter, spatestens ab einem Alter von 20 Monaten, sichtbar. Die Erkran-
kung folgt einem autosomal-dominanten Erbgang mit variabler Penetranz. Im Vergleich
zu anderen bei Hunden vorkommenden Herzerkrankungen besitzt die DCM beim Welsh
Springer Spaniel jedoch eine sehr hohe Penetranz. Daher zeigen nahezu alle Trager der
Variante auch Symptome, sobald das entsprechende Alter erreicht wurde.

Dilatative Kardiomyopathie (DCM1 + DCM2) beim Dobermann

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Dobermann

Erbgang autosomal-dominant mit variabler Penetranz
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Dilatative Kardiomyopathie (DCM) ist eine Herzerkrankung, bei der Verdnderungen an
den Herzkammern und -klappen zu einer verringerten Kontraktionsfahigkeit und Pump-
leistung des Herzens fuhren. DCM stellt die am haufigsten beschriebene Herzmuskel-
erkrankung beim Hund dar. Beim Dobermann ist die dilatative Kardiomyopathie eine
weitverbreitete vererbbare Herzerkrankung. Die betroffenen Hunde leiden unter Herz-
insuffizienz oder erleiden plétzlichen Herztod. Ventrikuldre Tachyarrhythmien (Herzrhyth-
musstorungen) sind ein typisches Zeichen fir DCM und kénnen mithilfe eines Echo-
kardiogramms oder Elektrokardiogramms (ECG) diagnostiziert werden. Die Analyse von
Stammbé&umen spricht flr einen autosomal-dominanten Erbgang. Bislang konnten 2
genetische Varianten gefunden werden, die mit einer DCM beim Dobermann assoziiert
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werden kénnen: die DCM1-Variante im PDK4-Gen (versorgt das Herz mit Energie) und
die DCM2-Variante im Titin (TTN)-Gen (beteiligt an der Herzkontraktion).

Bei DCM liegt eine sehr variable Penetranz vor, daher kénnen genetisch betroffene Hun-
de im Laufe ihres Lebens nur sehr milde oder sogar keine Symptome zeigen. Neben
dem Genotyp der beiden Varianten scheinen auch Ermahrung, Bewegungslevel sowie
weitere Gene Einfluss auf das individuelle Risiko eines Hundes zu haben. Der Gentest
kann daher die DCM-assoziierten Varianten identifizieren, jedoch keine Aussage dartber
treffen, ob ein genetisch betroffener Hund tats&chlich klinisch relevante Symptome
entwickeln wird. Zudem konnten auch weitere, bislang unbekannte Varianten vorliegen,
die eine DCM ausldsen kénnen. Deshalb kann auch bei Hunden, die keine der beiden
Varianten tragen, eine regelmaBige klinische Untersuchung nétig sein.

Trager der DCM1-Variante (heterozygot oder homozygot) haben ein 10-fach erhdhtes
Risiko fur die Entstehung einer DCM, wahrend 37% der Hunde mit dieser Variante Sym-
ptome zeigen. Trager der DCM2-Variante haben ein 21-fach erhéhtes Risiko, wahrend
50% der Hunde mit dieser Variante DCM entwickeln. Hunde, die beide Varianten gleich-
zeitig tragen, haben das gréBte Risiko fur DCM (30-fach erhoht) und 60% der Hunde
mit beiden Varianten zeigen relevante Symptome. Diese Hunde sollten regelmaBig auf
maogliche Anzeichen der Erkrankung untersucht und, sobald notwendig, medikamentds
behandelt werden, um das Voranschreiten der DCM nach Moglichkeit zu verlangsamen.
Mithilfe des Gentests soll die Pravalenz der beiden bekannten Varianten innerhalb der
Rasse reduziert werden, ohne dabei den Genpool zu stark einzuschrénken. Daher
sollten heterozygote Tréager einer der beiden Varianten (DCM1 oder DCM2), bei denen
keine familidre Vorgeschichte in Bezug auf Herzerkrankungen vorliegt, nicht kategorisch
aus der Zucht ausgeschlossen werden. Sie sollten aber mit Hunden verpaart werden,
die fUr beide Varianten als frei getestet wurden. Die Zucht mit homozygoten Hunden so-
wie die Verpaarung von heterozygoten Hunden einer Variante mit heterozygoten Tieren
der anderen Variante (also DCM1 mit DCM2) sollte jedoch vermieden werden, um das
Risiko der Welpen flr die Entstehung einer DCM zu verringern.

Die Varianten DCM1 und DCM2 werden sowohl als Einzeltests als auch als Kombitest
angeboten.

Disproportionierter Zwergwuchs

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Dogo Argentino

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Dogo Argentino wurde eine genetische Variante im PRKG2-Gen gefunden, die mit
einer erblichen Form des disproportionierten Zwergwuchses einhergeht. Die Erkran-
kung wird ab einem Alter von etwa 2 Monaten sichtbar. Die betroffenen Hunde haben
eine geringere KorpergréBe und -lange als fur diese Rasse ublich. Ein Uberproportional
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groBer Kopf mit einer ausgepragten Furche zwischen den Augen und eine Fehlstellung
der VorderfliBe (carpus valgus), die auch das Gangbild beeintrachtigen kann, sind eben-
falls typische Anzeichen der Erkrankung.

Das PRKG2-Gen codiert flir ein Protein, das eine regulierende Funktion zur Beendigung
des Knorpelzellenwachstums besitzt und die Differenzierung in Knochenzellen initiiert.

Dry Eye Curly Coat Syndrome (CCS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Cavalier King Charles Spaniel
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Symptome treten bereits zum Zeitpunkt der Geburt auf. Betroffene Welpen weisen ein
ungewdhnliches Fell (rau und lockig) sowie Symptome einer Keratoconjunctivitis sicca
(Binde-/Hornhautentziindung aufgrund mangelnder TranenflUssigkeit) auf. AuBerdem
erscheinen betroffene Welpen kleiner als ihre Wurfgeschwister. Haarmangel und das
raue Fell fUhren zum Kratzen. Veranderungen an der Haut der FuBballen sowie an den
Krallen 16sen Schmerzen und Lahmheit aus. Auch die Zéhne werden in Mitleidenschaft
gezogen.

Dystrophic Epidermolysis Bullosa (DEB)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Mittelasiatischer Schéferhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Epidermolysis bullosa lasst sich durch eine Blasenbildung an der dermalen-epidermalen
Verbindungsstelle charakterisieren. Bei einer dystrophischen Epidermolysis bullosa
(DEB) befindet sich die Spaltung unterhalb der Lamina densa. Bei der Rasse Mittel-
asiatischer Schéaferhund konnte eine schwere Form von DEB beobachtet werden, welche
autosomal-rezessiv vererbt wird. Die Erkrankung wird durch eine Nonsense-Mutation
im COL7A1-Gen verursacht, welches fur das Kollagen-VII-Protein in Epithelgeweben
codiert. Die Symptome der Erkrankung zeigen sich Ublicherweise zwischen Geburt und
frthem Welpenalter. Bei betroffenen Welpen finden sich Hautlasionen, Blasen und Ge-
schwire an FuBen, Ohren, Schnauze und Maulschleimhaut. Betroffene Welpen missen
aufgrund der schlechten Prognose euthanasiert werden.
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Ektodermale Dysplasie/Skin Fragility Syndrome (ED/SFS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Chesapeake Bay Retriever
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Betroffene Hunde haben bereits bei der Geburt durchscheinende Hautpartien an Ohren,
FuBsohlen, Nase und Maul. Es kommt zu Blutungen an diesen Hautpartien. Zudem
I6sen sich Hautpartien im Gesicht ab, sobald eine Reibung erfolgt. Die Hunde miissen
euthanasiert werden.

Entziindliche Lungenerkrankung (IPD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Collie (Kurz- und Langhaar)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Arbeitstage

Erkrankung

Bei Collies konnte eine Genvariante gefunden werden, die bei dieser Rasse mit der
entzdindlichen Lungenerkrankung assoziiert werden kann. Besitzer betroffener Hunde
berichteten von schaumigem Erbrechen, flacher Atmung, Husten, starken Atemge-
rauschen und Fieber. Die klinischen Symptome zeigten sich bereits wenige Tage nach
der Geburt. Die Hunde sprechen gut auf eine Therapie mit Antibiotika und Sekretolytika
an, allerdings kehren die Symptome schnell wieder zurlick, nachdem die Antibiotikagabe
beendet wurde.

Entziindliche Myopathie (IM)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Hollandischer Schaferhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Entziindliche Myopathien (engl. inflammatory myopathies, IM) sind Erkrankungen, bei
denen es zur Einlagerung von Entziindungszellen im Muskelgewebe kommt.

Bei einer Familie von Hollandischen Schéaferhunden wurde bei 5 Hunden mit allgemeiner
Muskelschwéche und schwerer Muskelatrophie eine entziindliche Muskelerkrankung
diagnostiziert. Das friihe Auftreten der ersten Symptome und der nahe Verwandt-
schaftsgrad der betroffenen Hunde deuteten auf eine genetische Ursache hin. Anhand
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genetischer Untersuchungen konnte eine Variante im SLC25A12-Gen gefunden werden,
die mit den Symptomen der Erkrankung einhergeht. Das SLC25A12-Gen codiert flr
einen mitochondrialen Aspartat-Glutamat-Transporter und spielt so eine wichtige Rolle
fOr den Metabolismus der Muskelzellen. Liegt die Variante homozygot vor, zeigt der
Transporter eine verminderte Transportaktivitat, was zu einem entztindungsférdernden
Milieu und oxidativem Stress im Muskel flhrt.

Die typischen Symptome beginnen ab einem Alter von 3 — 9 Monaten und sind unter an-
derem Muskeltremor, ein steifer kurzschrittiger Gang und progressive Muskelschwéche
bis hin zur Unfahigkeit zu gehen. Der Serum-CK-Wert (ein Marker flir Muskelzerstérung)
ist bei erkrankten Hunden ebenfalls dauerhaft erhéht. Die betroffenen Hunde wurden im
Alter von etwa 2 Jahren aufgrund der voranschreitenden Schwéache euthanasiert.

Die beschriebene Variante wurde bislang ausschlielich beim Hollandischen Schéfer-
hund gefunden. Bei mit dem Hollandischen Schéferhund verwandten Rassen (wie zum
Beispiel dem Belgischen oder Deutschen Schaferhund) oder anderen Rassen lag die
Variante dagegen nicht vor.

Epidermolytische Hyperkeratose (EHK)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Norfolk Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Diese Erkrankung wird durch eine Mutation im KRT10-Gen verursacht. Der Keratindefekt
fOhrt zu einer oberflachlichen, milden, planaren epidermolytischen Hyperkeratose mit
fragiler Epidermis. Betroffene Hunde zeigen ab der Geburt bis ins hohe Alter Symptome.
Bei adulten Hunden bleiben die Lasionen meist statisch, haufig kommt eine Hyper-
pigmentierung dazu.

Episodic Falling (EF)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Cavalier King Charles Spaniel
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Episodic Falling ist charakterisiert durch Anfélle, in deren Verlauf es zur Steifheit der
Beine, einem typischen ,Pirschgang” bis hin zum Kollaps kommt. Diese Anfélle werden
von Anstrengung, Stress oder Aufregung ausgel6st. Die klinischen Symptome variieren
in ihrer Schwere. Erste Anfalle treten im Alter zwischen 14 Wochen und 4 Jahren auf.
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Erbliche Taubheit

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Dobermann, Rhodesian Ridgeback, Rottweiler
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bereits im Jahr 1992 wurden Hunde der Rasse Dobermann beschrieben, welche an an-
geborener Taubheit und Stérungen des vestibularen Systems litten. Die Ursache dieser
Erkrankung blieb jedoch bislang unbekannt. Nun konnte eine Variante im sogenannten
PTPRQ-Gen gefunden werden, die mit Taubheit und Stérungen des vestibularen
Systems beim Dobermann assoziiert werden kann. Betroffene Welpen sind bereits 3
Wochen nach der Geburt taub und zeigen Symptome einer Gleichgewichtsstorung, wie
zum Beispiel Neigen des Kopfes, Im-Kreis-Laufen und Ataxie. Pathologisch wurde von
einer progressiven Degeneration der Cochlea mit Verlust der akustischen Sinneszellen
im Innenohr berichtet. Zudem kénnen bei manchen betroffenen Welpen die Otokonien
(,Ohrsteine®) fehlen oder sie sind missgebildet. Beim Rottweiler flhrt eine Variante im
LOXHD1-Gen zum frihen Horverlust. Bislang konnte noch nicht abschlieBend gekléart
werden, ob die Welpen bereits gehdrlos geboren werden oder zunéchst schwerhorig
zur Welt kommen, was sich in wenigen Wochen zur vollstandigen Taubheit weiterent-
wickelt. Man geht davon aus, dass das LOXHD1-Gen an der Aufrechterhaltung der
Funktion der Haarzellen innerhalb der Cochlea beteiligt ist.

Beim Rhodesian Ridgeback tritt durch eine Deletion im EPS8L2-Gen eine Form der erb-
lichen Taubheit auf, die im Alter von 1 bis 2 Jahren zu Horverlust fUhrt. Man nennt diese
Form early-onset adult deafness (EOAD).

Exercise Induced Collapse (EIC)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Bobtail, Bouvier des Flandres, Boykin Spaniel, Chesapeake Bay

Retriever, Clumber Spaniel, Curly Coated Retriever, Deutsch
Drahthaar, Labrador Retriever und Welsh Corgi Pembroke

Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 - 5 Werktage
Erkrankung

Der Exercise Induced Collapse (EIC) ist eine neuromuskulére Erkrankung, die beim
Labrador Retriever und eng verwandten Rassen auftritt. Die fur EIC verantwortliche
Mutation im DNM1-Gen wurde von der Arbeitsgruppe um Prof. James Mickelson an
der University of Minnesota gefunden. Laboklin konnte die exklusive Lizenz fir den
EIC-Gentest erwerben und besitzt somit das alleinige Untersuchungsrecht in Europa.
Die ersten Anzeichen eines Exercise Induced Collapse (EIC) sind ein schaukelnder oder
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verkrampfter Gang, der Hund wirkt steifbeinig. Erkrankte Hunde entwickeln schon nach
5 — 15 Minuten Anstrengung (z.B. beim Training oder bei starkem Stress) eine Muskel-
schwéche und kollabieren.

Bei den meisten Hunden ist vor allem die Hinterhand betroffen, bei manchen setzt sich
die Schwache auch bis zu den Vorderlaufen fort und flhrt somit zum Festliegen. Wah-
rend eines Kollapses sind die Hunde meistens bei Bewusstsein, je nach Schweregrad
der Erkrankung kann es aber auch vorkommen, dass sie desorientiert oder vortber-
gehend bewusstlos sind.

EIC kann jahrelang unentdeckt bleiben, wenn der Hund weder anspruchsvollem Training
noch starkem Stress ausgesetzt ist.

Exercise Induced Collapse (EIC)
fur validierte Rassen

M frei
Trager

5% M betroffen

Exfoliativer kutaner Lupus erythematodes (ECLE)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutsch Kurzhaar, Magyar Vizsla
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim exfoliativen kutanen Lupus erythematodes (ECLE), auch bekannt als Schmetter-
lingsflechte, handelt es sich um eine autoimmune Hauterkrankung. Ursache fur die
Erkrankung beim Deutsch Kurzhaar und beim Magyar Vizsla ist eine Variante im
UNC93B1-Gen, das eine wichtige Rolle flr das angeborene Immunsystem und damit
fur die Immunantwort gegen Krankheitserreger spielt. Die Erkrankung &uBert sich
durch das Auftreten UbermaBig vieler Schuppen, zuerst im Gesicht und spéater auch

in den Ohren, auf dem Rucken oder am ganzen Kérper. Weitere Anzeichen kénnen
Pigmentverlust der Haut (Hypopigmentierung) sowie Hautrétungen sein. Im Verlauf
der Erkrankung kommen auch Haarausfall, Krusten, Geschwire und zum Teil auch
kurzzeitige Lahmheit hinzu. Durch das geschwéchte Immunsystem und die Hautveran-
derungen kommt es haufig zu bakteriellen Infektionen der Haut. Die ersten Symptome
treten Ublicherweise in der Jugend bzw. im frhen Erwachsenenalter auf. Aufgrund der
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schwerwiegenden Symptome und der fehlenden Behandlungsmoglichkeiten missen
die betroffenen Hunde meist eingeschlafert werden.

Faktor-VII-Defizienz (F7)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Airedale Terrier, Alaskan Klee Kai, Beagle, Finnischer Laufhund,
Papillon, Phalene, Riesenschnauzer, Deerhound, Welsh Springer
Spaniel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Ein Mangel an Faktor VIl fihrt zu leichter bis moderater Blutungsneigung. Beim Alaskan
Klee Kai Dog wurde jedoch eine schwere Form mit subkutanen Blutungen und Anamie
nachgewiesen.

Faltendoggen-Syndrom (Ichthyose)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutsche Dogge

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Ichthyose ist eine Erbkrankheit, die durch generalisierte schwere Hyperkeratose und
Bildung einer stark faltigen, verdickten und schuppenden Haut vor allem im Bereich
der Augen und Nase gekennzeichnet ist. Diese lamellére Ichthyose ist bislang nur bei
der Deutschen Dogge bekannt und hat inre Ursache in einer Genmutation, die bisher
ausschlieBlich bei dieser Rasse nachgewiesen wurde.

Die Haut wird im Verlauf der Erkrankung trocken und verliert ihre Elastizitat, wodurch
ein generalisiert faltiges Aussehen Uberwiegend im Kopfbereich entsteht. Zudem kann
es bei betroffenen Welpen zu starken Schwellungen der Augenlider kommmen, die das
Offnen der Augen unmdglich machen.

Erschwerend kommt hinzu, dass die verdnderte Haut im Bereich der Falten Infektionen
begunstigt, wodurch sich der Krankheitsverlauf verschlimmert und eine Behandlung
erschwert wird.

Familidare Nephropathie (FN)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor* (1)
Sequenzierung (2)
Rasse English Cocker Spaniel und Welsh Springer Spaniel (1) English

Springer Spaniel und Samojede (2)
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Erbgang autosomal-rezessiv beim English Cocker Spaniel, English Springer
Spaniel, Welsh Springer Spaniel;
X-chromosomal-rezessiv beim Samojeden

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung
Die hauptsachlichen Funktionen der Nieren sind die Ausscheidung von Wasser, Fremd-

stoffen, Elektrolyten und Stoffwechselendprodukten. Die Glomeruli der Niere stellen

den Filter dar, der den Urin vom Blut trennt und somit den Primarharn herausfiltert. Ein
Netzwerk aus Typ-IV-Kollagenfasern ist essentiell fiir die korrekte Struktur der Basalmem-
bran der Glomeruli und somit fUr die Funktion der Nieren. Die durch FN hervorgerufene
progressive Erkrankung der Nieren wird durch einen Kollagen-Typ-IV-Defekt verursacht.
Hunde mit FN entwickeln im Alter von 6 Monaten bis 2 Jahren chronische Nierenfunk-
tionsstérungen, die schlieBlich, in manchen Fallen sehr schnell, zu einer Zerstérung
beider Nieren flhren und todlich enden. Erste klinische Zeichen sind z.B. UbermaBiger
Durst, eine verminderte Wachstumsgeschwindigkeit oder Gewichtsverlust, verminderter
Appetit und Erbrechen.

Fanconi-Syndrom

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Baseniji

Erbgang ungeklart

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das Fanconi-Syndrom ist eine Erkrankung, bei der die Nieren nicht mehr in der Lage
sind, Elektrolyte und Nahrstoffe aus dem Primarharn zu resorbieren. Diese wichtigen
Bestandteile werden stattdessen mit dem Urin ausgeschieden. Symptome sind vor al-
lem exzessives Trinken und Urinieren. Im Urin kann ein hoher Glucosewert nachgewiesen
werden. Wird ein Tier mit Fanconi-Syndrom nicht behandelt, treten

Muskelschwéche, Acidose und ein verschlechterter Allgemeinzustand auf und fihrt
letztendlich zum Tod. Beim Basenji tritt das Fanconi-Syndrom typischerweise im Alter
zwischen 4 und 8 Jahren auf.

Farbverdiinnung und neurologische Defekte (CDN)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Dackel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Bei Zwergdackeln konnte eine Variante im Gen MYO5A nachgewiesen werden, die

Farbverdinnung und neurologische Defekte (CDN) verursacht und dem Griscelli-Syn-
drom Typ | beim Menschen &hnelt.

Ein betroffener 4 Wochen alter Welpe zeigte eine auffallig verdinnte Fellfarbe. Obwohl
er auBerlich normal entwickelt war, konnte er sich nicht in Bauchlage halten, fiel auf die
Seite und ruderte mit den Vorderbeinen. AuBerdem konnte er seinen Kopf nicht aufrecht
halten oder Kopfbewegungen koordinieren und er reagierte kaum auf Umweltreize.
Aufgrund der Schwere der Symptome wurde der Welpe euthanasiert. Die pathohistolo-
gische Untersuchung zeigte eine multifokale Akkumulation von Melanin und die Ablage-
rung verklumpten Keratins im Follikelepithel der behaarten Haut.

Es konnte eine Frameshift-Mutation im Gen MYO5A nachgewiesen werden; der Myosin
VA-vermittelte Transport spielt eine wichtige Rolle in Neuronen und dem Cerebellum
und zusétzlich im Transport von Melanosomen in wachsende Haarschéfte.

Finnish-Hound-Ataxie (FHA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Finnischer Laufhund, Norrbottenspitz
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Durch eine Mutation im SEL1L-Gen kommt es bei betroffenen Tieren zu einer sich stetig
verschlimmernden Stérung des Bewegungsapparates. Neben anfanglichen Koordinations-
und Gleichgewichtsproblemen sowie Zittern kann dies bis zur volligen Bewegungsun-
fahigkeit fUhren. Betroffene Tiere entwickeln die Symptome in der Regel zwischen der
4. und 12. Lebenswoche.

Fukosidose

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse English Springer Spaniel
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Fukosidose ist eine neurologische Erkrankung, die auf dem Verlust eines bestimmten
Enzyms, der a-L-Fukosidase, beruht. Im gesunden Organismus spaltet dieses Enzym
komplexe Verbindungen, sodass der Kérper diese Stoffe verwerten kann. Beim erkrank-
ten Tier fehlt das Enzym, wodurch sich die komplexen Verbindungen in verschiedenen
Organen ablagern. Betroffen sind neben Lymphknoten, Bauchspeicheldrise, Leber,
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Nieren, Lungen und Knochenmark vor allem Gehirn- und Nervengewebe, was die
schwerwiegenden neurologischen Symptome dieser Erkrankung verursacht.

Die Fukosidose ist gekennzeichnet durch Bewegungsstérungen und neurologische
Ausfalle. Betroffene Tiere zeigen eine gestdrte Koordination von Bewegungsablaufen,
Verhaltensauffalligkeiten, Blindheit, Taubheit und Schluckstérungen. Die Erkrankung
manifestiert sich etwa im Alter von 18 Monaten bis 4 Jahren mit stetig fortschreitendem
Verlauf und letztendlich tédlichem Ausgang.

Gallenblasenmukozelen

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse American Cocker Spaniel, Cairn Terrier, English Cocker Spaniel,
Shetland Sheepdog, Zwergspitz

Erbgang autosomal-dominant mit unvollstandiger Penetranz

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Gallenblasenmukozelen werden durch eine Mutation im ABCB4-Gen verursacht. Diese
Mutation fUhrt zu Hyperplasie der Gallenblasenschleimhaut und zur vermehrten An-
sammlung von Schleim. Unbehandelt kdnnen Gallenblasenmukozelen zur Entztindung
(Cholecystitis) fUhren, dabei steigt die Gefahr einer Gallenblasenruptur. Klinische Symp-
tome treten bei &lteren Hunden auf und zeigen sich in Erbrechen, Anorexie, Lethargie,
Gelbsucht und abdominalen Schmerzen.

Glanzmann-Thrombasthenie (GT)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Pyren&en-Berghund

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Glanzmann-Thrombasthenie (GT) ist eine Blutgerinnungsstérung, die in 2 verschie-
denen Formen vorkommt. Die Unterschiede liegen in der Menge der Bildung bestimmter
Glykoproteine (allbf3) in der Zellmembran von Thrombozyten, die flr die Gerinnung
notwendig sind. Bei der mit diesem Test nachgewiesenen schwereren GT vom Typ |
liegt der Wert bei weniger als 5% vom Normalzustand. Eine Mutation im allb-Gen ver-
hindert dabei die Bildung eines Hauptbestandteils dieser Glykoproteine.
Symptomatisch wird die Blutungsneigung zumeist durch fortlaufendes Zahnfleischbluten
nach dem Ausfall der Milchz&hne erkennbar. Auch kann anhaltendes Nasenbluten ein
Indiz fUr diese Stérung sein.
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Glasknochenkrankheit (Osteogenesis imperfecta)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung (1) bzw. Sequenzierung (2)
Rasse Beagle (2), Dackel (1), Golden Retriever (2)
Erbgang autosomal-rezessiv (Dackel),
autosomal-dominant (Beagle, Golden Retriever)
Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen: Dackel;

1 — 2 Wochen: Beagle, Golden Retriever

Erkrankung
Kollagen ist das haufigste Protein im tierischen Korper und verleiht den Knochen ihre

Elastizitat. Ein Defekt der Kollagen-Gene fUhrt zur Glasknochenkrankheit, auch ,Osteo-
genesis imperfecta” genannt. Die Erkrankung fuihrt bereits im Welpenalter zu den
typischen Symptomen: extrem zerbrechliche Knochen und Zahne.

Glaukom und Goniodysgenesie (GG)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Border Collie

Erbgang vermutlich autosomal-rezessiv (noch in Erforschung)
Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Goniodysgenesie beschreibt eine Entwicklungsstoérung in der Vorderkammer des Auges,
bei der es zur Verengung bzw. zum Verschluss intraokularer Kanéle des iridokornealen
Winkels (ICA) kommt, Uber welchen das Uberschissige Kammerwasser abgeflhrt

wird. Der erhdhte Druck beschadigt die retinalen Ganglienzellen und kann so zur
Glaukombildung und zur Blindheit fiihren. Beim Border Collie wurde eine Mutation im
Olfactomedin-like 3-Gen (OLFMLS3) identifiziert, welche mit der genetischen Pradispositi-
on fur schwerwiegende Goniodysgenesie assoziiert ist. Das OLFML3-Protein ist an

der Bildung von Protein-Protein-Interaktionen, Zelladhdsionen und intrazelluléren Inter-
aktionen beteiligt. Bei einzelnen als heterozygot getesteten Tragern wurde ebenfalls eine
Goniodysgenesie (aber ohne Glaukom) diagnostiziert. Zudem konnte bei mehreren
Hunden trotz schwerer Goniodysgenesie Uber 15 Jahre und mehr kein Glaukom
festgestellt werden. Aufgrund dieser Beobachtungen wird angenommen, dass die
Entwicklung eines Glaukoms durch eine Kombination sowohl genetischer Faktoren

als auch Umwelteinflissen und/oder Zufallsfaktoren beeinflusst wird. Zudem kann die
beschriebene Variante im OLFLM3-Gen nicht mit der milden Form der Goniodysgenesie
assoziiert werden, was darauf hindeutet, dass die milde Form durch andere genetische
Dispositionen bedingt wird.
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Globoidzellen-Leukodystrophie (Krabbe-Krankheit)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (1) bzw. Sequenzierung (2)

Rasse Cairn Terrier (1), Irish Red Setter (2), West Highland White Terrier (1)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Cairn Terrier, West Highland White Terrier;

1 -2 Wochen: Irish Red Setter

Erkrankung
Bei der Globoidzellen-Leukodystrophie handelt es sich um eine Lipidspeicherkrankheit

mit fortschreitender Degeneration der weiBen Substanz des ZNS. Die Ursache flr die
Erkrankung liegt in einem genetisch bedingten Mangel des Enzyms Galaktozerebrosid-
Beta-Galaktosidase. Dieses Enzym ist verantwortlich fr den lysosomalen Stoffwechsel
bestimmter Galaktolipide. Aufgrund des Enzymmangels kommt es zur Ablagerung
dieser Lipide im ZNS vor allem in den mehrkernigen Riesenzellen (Globoidzellen).
Klinisch manifestiert sich die Globoidzellen-Leukodystrophie bei betroffenen Hunden im
Alter von 1 — 3 Monaten, beginnend mit einer Ataxie und Parese der Hinterhand.

Im Verlauf der Erkrankung kommt es zur Muskelatrophie und zur neurologischen Dege-
neration; aufgrund fehlender Behandlungsmdoglichkeiten werden die betroffenen Tiere
meist spatestens im Alter von 10 Monaten euthanasiert.

Glykogenspeicherkrankheit Typ | a (GSDIa)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutscher Pinscher, Malteser
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Glykogenspeicherkrankheit Typ | (GSD I) liegt eine angeborene Stérung des Glukose-
stoffwechsels zugrunde, die sich durch Uberschissige Speicherung von Glykogen in
Organen zeigt.

Die Ursache ist eine Veranderung des Enzyms ,Glycogen Branching Enzyme (GBE)“,
das zustandig flr die korrekte rdumliche Anordnung der gespeicherten Glukose ist.
Dadurch ist die Rickumwandlung zur Glukose nicht mehr moglich, wodurch das veran-
derte Glykogen in Zellen des Muskel-, Leber- und Nervensystems akkumuliert. Dieser
Zustand fuhrt zu Organfehlfunktionen von unterschiedlichem Schweregrad.

Bei betroffenen Welpen kommt es schon sehr friih nach der Geburt zur Unterversor-
gung mit Glukose und Auspragung von Symptomen wie Depressionen und verzdgertem
Wachstum.
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Glykogenspeicherkrankheit Typ Il (Pompe Disease) (GSDII)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Finnischer Lapphund, Lapplandischer Rentierhund, Schwedischer
Lapphund

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Diese autosomal-rezessiv vererbte Stoffwechselerkrankung wird durch einen Defekt in
der Glukosidase ausgeldst. Dadurch kommt es zu einer Anreicherung von Glukose in
den Lysosomen. Betroffene Hunde leiden unter haufigem Erbrechen, fortschreitender
Muskelschwache, Konditionsverlust sowie einer Herzschwache, die letztendlich in
einem Alter von 1,5 Jahren zum Tode fUhrt.

Glykogenspeicherkrankheit Typ llla (GSDIlla)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Curly Coated Retriever
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei der Glykogenspeicherkrankheit Typ llla handelt es sich um eine Fehlfunktion des
Glukosestoffwechsels aufgrund einer Mutation im AGL-Gen, die beim Curly Coated
Retriever beschrieben ist. Die Fahigkeit, Glukose effizient an Glykogen zu binden und
wieder abzuspalten, ist von der stark verzweigten Struktur des Glykogens abhangig.
Das ,Glycogen Branching Enzym* (GBE) ist nétig fur die Ausbildung dieser verzweigten
Struktur, das ,Glycogen Debranching Enzyme* (GDE) flr deren Abbau. Ein Ausfall der
GDE-Aktivitat fUhrt zu einer abnormen Anh&ufung von Glykogen in Leber- und Muskel-
zellen, was zu fortschreitenden Organfehlfunktionen fuhrt. Betroffene Welpen zeigen in
den ersten Lebensjahren oft nur wenig klinische Symptome, mit fortschreitendem Alter
auBert sich die Krankheit immer haufiger durch Lethargie und episodische Hypoglykdmie
mit Kollaps.

GM1-Gangliosidose

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (Shiba Inu) bzw. Sequenzierung (Husky und
Portugiesischer Wasserhund)

Rasse Husky, Portugiesischer Wasserhund und Shiba Inu

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage: Shiba Inu;

1 -2 Wochen: Husky und Portugiesischer Wasserhund
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Erkrankung
Die GM1-Gangliosidose ist eine lysosomale Speicherkrankheit (s. Kap. 3.1 GM1 bei der

Katze), die zu neurologischen Ausfallerscheinungen fihrt. Nach unauffélliger Welpen-
entwicklung treten im Alter von 3 — 8 Wochen die ersten Symptome auf: reduzierte
Gewichtszunahme, tapsiger Gang, Kopfwackeln, Nystagmus. Mit zunehmendem Alter
verstarken sich die Symptome. Im Alter von etwa 8 Monaten sterben die meisten Hunde
an der Erkrankung oder werden euthanasiert. Eine Behandlung ist derzeit nicht mdglich.

GM2-Gangliosidose

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Japan-Chin, Pudel und Shiba Inu
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

GM2-Gangliosidose ist eine progressive neurodegenerative lysosomale Speicher-
krankheit, die durch eine rezessive Mutation des Gens HEXB verursacht wird.
Betroffene Hunde sind nicht in der Lage, bestimmte Enzyme zu bilden, die erforderlich
sind, um die neuronale Membrankomponente Gangliosid GM2 in viszeralem Gewebe
abzubauen. Die Anhaufung dieser Stoffwechselprodukte fihrt zu einer fortschreitenden
Zerstdrung des Zentralnervensystems.

GM2 zeigt sich durch neurologische Symptome im Alter von 9 — 12 Monaten. Diese
sind Verlust des Sehvermdgens, Schwierigkeiten beim Gehen, Verlust des Gleichge-
wichts, Zittern und Erbrechen.

Sobald ein betroffener Hund erste entsprechende Symptome zeigt, schreitet die Krank-
heit schnell voran und fuhrt in der Regel im Alter zwischen 18 und 23 Monaten zum Tod.

Grey Collie Syndrome (canine zyklische Neutropenie) (GCS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Collie (Kurzhaar und Langhaar)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das ,Grey Collie Syndrome” (GCS) wird durch eine Stérung bei der Blutzellbildung
hervorgerufen. Durch die zyklische Verminderung der Blutzellen alle 10 — 12 Tage neigen
betroffene Hunde zu Blutungen und sind sehr anféllig flr Infektionen. Welpen sind ge-
wohnlich kleiner und schwécher als inre Wurfgeschwister. Im Alter von 8 — 12 Wochen
entwickeln sich klinische Symptome wie z.B. Fieber, Diarrhde und Gelenkschmerzen.
Betroffene Welpen leiden unter wiederkehrenden, bakteriellen Infektionen, v. a. Infektio-
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nen der Atemwege und des Magen-Darm-Trakts. Beim ,Grey Collie Syndrom® handelt
es sich um eine ernste Funktionsstérung, betroffene Hunde werden selten alter als

2 — 3 Jahre. Betroffene Welpen haben ein silbergraues Fell, abgestuft von sehr hell bis
schwarzlich-rétlich, manchmal gelblich aufgrund einer Mischung von hellbeigem und
hellgrauem Haar.

Hamophilie A (Faktor-VIlI-Defizienz)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung (1), TagMan SNP Assay (2) bzw. Fragmentlangen-
analyse (3)

Rasse Bobtail, Boxer (1); Deutscher Schéferhund (2);
Havaneser, Rhodesian Ridgeback (3)

Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Dt. Schéaferhund, Havaneser;

1 -2 Wochen: Bobtail, Boxer, Rhodesian Ridgeback

Erkrankung
Die Hamophilie A gehdrt zu den wichtigsten vererbbaren Blutgerinnungsstérungen bei

der Rasse Havaneser. Die Erkrankung ist auf einen Mangel oder eine reduzierte Aktivitat
des Faktors VIII zurtickzufthren, der eine Schitsselfunktion in der Blutgerinnungskas-
kade besitzt. Je nach Auspragung des Faktor-VllI-Mangels kommt es zu einer leichten
bis schweren Blutungsneigung. Anzeichen einer Hamophilie sind gréBere Hamatome,
Nasenbluten, Haut-, Muskel- und Gelenksblutungen. Schwere Verlaufe nach gréBeren
Verletzungen oder Operationen kénnen ohne Therapie oder Prophylaxe tddlich verlau-
fen. Weitere genetische Ursachen der Hamophilie A konnten in wenigen Fallen beim
Deutschen Schéaferhund, Bobtail, Boxer und Rhodesian Ridgeback gefunden werden.

Hamophilie B (Faktor-I1X-Defizienz)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung (1) bzw. TagMan SNP Assay (2)

Rasse Amerikanischer Akita, Hovawart, Lhasa Apso (1), Rhodesian
Ridgeback (2)

Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Rhodesian Ridgeback;

1 -2 Wochen: Amerikanischer Akita, Hovawart, Lhasa Apso

Erkrankung
Die Hamophilie B gehort zu den wichtigsten vererbbaren Blutgerinnungsstérungen

bei der Rasse Rhodesian Ridgeback. Die Erkrankung ist auf einen Mangel oder eine
reduzierte Aktivitat des Faktors IX zurlickzufihren, der eine SchilUsselfunktion in der
Blutgerinnungskaskade besitzt. Je nach Auspragung des Faktor-IX-Mangels kommt es
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zu einer leichten bis schweren Blutungsneigung. Anzeichen einer Hamophilie sind gréBere
Hamatome, Nasenbluten, Haut-, Muskel- und Gelenksblutungen. Schwere Verlaufe
nach gréBeren Verletzungen oder Operationen kdnnen ohne Therapie oder Prophylaxe
tédlich verlaufen. Weitere genetische Ursachen der Hamophilie B konnten in wenigen
Fallen beim Lhasa Apso, Hovawart und Amerikanischen Akita gefunden werden.

Hamorrhagische Diathese (Scott-Syndrom)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutscher Schaferhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das Scott-Syndrom ist eine seltene, autosomal-rezessiv vererbte hdmorrhagische Dia-
these bei Deutschen Schéaferhunden.

Diese Blutungsneigung erklart sich durch eine gestorte Gerinnungsaktivitat, erkennbar
an aktivierten Thrombozyten, die nicht in der Lage sind, anionische Phospholipide,
speziell Phosphatidylserin, zu prasentieren und Proagulans-Mikropartikel auszuschttten.
Die Prasentation von Aminophospholipiden (hauptséchlich Phosphatidylserin) an der
Oberflache aktivierter Thrombozyten ist dabei essenziell fur die Bildung der in der Blut-
gerinnung wirksamen Enzymkomplexe.

Andere Gerinnungsparameter, mit Ausnahme eines verminderten Prothrombin-Verbrauchs
wahrend der Gerinnung von Vollblut, sind unverandert.

Hereditédre Ataxie (HA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP (1) Sequenzierung (2)

Rasse Bobtail (1), Gordon Setter (1), Norwegischer Buhund (2),
Norwegischer Elchhund (2)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Bobtail, Gordon Setter;

1-2 Wochen: Norwegischer Buhund, Norwegischer Elchhund

Erkrankung
Durch eine Mutation im RAB24-Gen kommt es bei betroffenen Tieren zu einer sich stetig

verschlimmernden Stérung des Bewegungsapparates. Erste Anzeichen sind leichte
Koordinations- und Gleichgewichtsprobleme sowie unregelmaBiges Zittern. Spéter
intensivieren sich die Symptome bis hin zu schweren Gehstdrungen. Der Zeitpunkt des
ersten Auftretens der klinischen Symptome variiert von etwa 6 Monaten bis zu 4 Jahren.
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Hereditare Katarakt (HSF4)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Australian Shepherd (1), Franzdsischer Rauhaariger Vorstehhund
(Korthals) (2), Miniature American Shepherd (1), Waller (1)

Erbgang (1): unklar
(2): autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Als Katarakt wird eine Trubung der Augenlinse bezeichnet, die aufgrund der sichtbaren
graulichen Verfarbung im fortgeschrittenen Stadium auch als ,,grauer Star” bekannt ist.
Die hereditare Katarakt (HC) beim Australian Shepherd und Waller ist eine erbliche Form
der Katarakt aufgrund einer Mutation im HSF4-Gen (Heat-Shock-Factor-4-Gen), die als
Hochrisikofaktor angesehen werden kann. So konnte gezeigt werden, dass Mutations-
trager ein etwa 17-fach erhohtes Risiko aufweisen an binokularer Katarakt zu erkranken
als Hunde, die die beschriebene Mutation nicht tragen. Heterozygote Anlagetrager,

die nur eine Kopie des defekten HSF4-Gens besitzen, leiden haufig an einer hinteren
subkapsularen Katarakt, die nur selten das Sehvermdgen beeinflusst. Tritt die Mutation
reinerbig (homozygot) auf, erkranken die betroffenen Hunde an einer nukledren Form,
welche das Sehvermdgen fortschreitend beeintrachtigt. Die ersten Symptome treten
haufig, aber nicht ausschlieBlich, in jungen Jahren auf.

Laut neuesten Studien wird ein autosomal-rezessiver Erbgang vermutet, der aber von
mindestens einem weiteren genetischen Faktor beeinflusst wird. Dieser Faktor ist bis-
lang noch nicht explizit identifiziert und Gegenstand fortlaufender Forschung. Auch bei
der Rasse Franzdsischer Rauhaariger Vorstehhund (Korthals) tritt eine juvenile Form der
Katarakt auf. Im Gentest kann die urs&chliche Variante im FYCO1-Gen nachgewiesen
werden. Diese Form der HC wird autosomal-rezessiv vererbt.

Hereditare Katarakt* (HSF4)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Partnerlabor

Rasse Boston Terrier, Franzdsische Bulldogge, Staffordshire Bull Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Eine andere genetische Variante fUhrt beim Boston Terrier zu der frihen Form der
Katarakt. Die gleiche Variante verursacht Katarakt bei der Franzésischen Bulldogge und
beim Staffordshire Bull Terrier. Bei allen 3 Rassen wird die Katarakt autosomal-rezessiv
vererbt.
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Hereditadre nasale Parakeratose (HNPK)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (1) bzw. Sequenzierung (2)
Rasse Greyhound (2), Labrador Retriever (1)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Labrador Retriever;

1 -2 Wochen: Greyhound

Erkrankung
Bei der hereditaren nasalen Parakeratose handelt es sich um einen Gendefekt, der zu

einer Austrocknung der Hundenase fihrt. Vor allem auf der oberen Seite (dorsaler Nasen-
spiegel) bildet sich eine trockene, borkige Hautschicht, die mit der Nase verbunden ist
und sich nicht abldsen lasst.

Es kénnen sich Risse bilden, die sekundéar Infektionen durch Bakterien nach sich ziehen.
Auch eine Aufhellung des dunklen Nasenspiegels kann beobachtet werden. Erste
Symptome treten im Alter von 6 Monaten bis einem Jahr auf. Eine symptomatische
Behandlung mit Vaseline, Propylenglycol- oder Salicylsdurehaltigen Produkten kann bei
der Auflésung der trockenen Borken helfen. Die genetische Ursache fur die Erkrankung
beim Labrador Retriever konnte von Forschern des Instituts flr Genetik der Vetsuisse-

Fakultat an der Universitat Bern (Arbeitsgruppe Prof. Dr. Tosso Leeb) aufgeklart werden.

Die genetische Ursache fur HNPK beim Greyhound wurde von Prof. Drogemdiller
(Universitat Bern) gefunden. Laboklin konnte die exklusive Lizenz fir den Gentest zum
Nachweis der HNPK-Mutation beim Labrador Retriever erwerben und besitzt somit bei
dieser Rasse weltweit das alleinige Untersuchungsrecht.

Hereditédre nasale Parakeratose (HNPK)
fur Labrador Retriever

o frei
Trager

M betroffen

3%

Hereditare Neuropathie (GHN)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Greyhound

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Bei der hereditaren Neuropathie kommt es zu einer Unterversorgung der peripheren

Nervenfasern und folglich zu einer Nervendegeneration. Aufgrund der fehlenden Stimu-
lation der Muskulatur durch das periphere Nervensystem wird diese sukzessiv abgebaut.
Die ersten klinischen Anzeichen zeigen sich in den ersten beiden Lebensjahren. Symp-
tome sind v.a. fortschreitende Muskelschwache, geringe Belastbarkeit, Reflexausfélle
und eine Ataxie aller GliedmaBen, spéter Verlust des Stehvermdgens. Aufgrund einer
fortschreitenden LAhmung des Kehlkopfes kommt es zu Atemproblemen und heiserem
Bellen. Das Allgemeinbefinden ist unbeeintrachtigt. Haufig wird die Erkrankung aufgrund
von adhnlichen Symptomen bei anderen neurologischen Problemen nicht oder falsch
diagnostiziert.

Hyperurikosurie und Hyperurikdmie (HUU)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die Hyperurikosurie und Hyperuriké&mie ist eine von Geburt an auftretende Veranderung
im Purinstoffwechsel. Normalerweise wird vom Hund Allantoin als Endprodukt aus-
geschieden. Hunde, die die Mutation im SLC2A9-Gen homozygot tragen, scheiden
wesentlich weniger Allantoin und mehr Harns&ure aus (Hyperurikosurie). Ebenso wie
im Harn ist der Gehalt an Harns&ure im Plasma um das 2- bis 4-Fache hoher als bei
gesunden Hunden (Hyperurikdmie). Da die Harns&ure weniger gut wasserldslich ist
als Allantoin, kénnen hdhere Mengen im Harn zu Kristallbildung fUhren, es entstehen
Blasensteine, die haufig operativ entfernt werden mussen. Betroffene Hunde sollten
vorbeugend eine purinarme Diét erhalten, auBerdem muss auf ausreichende FlUssig-
keitszufuhr geachtet werden.

Hyperurikosurie/Hyperurikidmie (HUU)

100% . e
80% 28 o
60% 49 W betroffen
40% Trager
20% 36 I W frei
0% -+
D RST B SO

D: Dalmatiner, RST: Russ. Schwarzer Terrier,
B: Bulldogge, so: sonstige
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Hypomyelinisierung (Shaking Puppy Syndrome) (SPS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (Weimaraner), Sequenzierung
(English Springer Spaniel)

Rasse English Springer Spaniel, Weimaraner

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Weimaraner;

1 — 2 Wochen: English Springer Spaniel

Erkrankung
Die Ursache dieser Erkrankung sind Fehlbildungen in der Myelinscheide des Rucken-

marks. Im Alter von 12 — 14 Tagen zeigen betroffene Hunde ein generalisiertes Zittern,
dessen Schwere stark variiert. Die Hunde kdnnen gehen, weisen jedoch einen hiipfen-
den Gang in den Hinterbeinen auf. Das Zittern hért in der Ruhephase sowie im Schlaf

auf. Zudem verringert es sich stark ab einem Alter von 3 — 4 Monaten teilweise bis hin

zum volligen Verschwinden.

Hypophosphatasie (HPP)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Karelischer Barenhund
Erbgang autosomal rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Hypophosphatasie (HPP) ist eine metabolische Erkrankung der Knochen, welche sich
durch eine unzureichende Mineralisierung des Skeletts kennzeichnen lasst und sowohl
beim Karelischen Béarenhund als auch beim Menschen beschrieben wurde. Beim
Karelischen Barenhund kann eine Variante im Gen der alkalischen Phosphatase (ALPL)
mit den Symptomen einer HPP assoziiert werden. Die ersten Anzeichen einer HPP
zeigen sich beim Karelischen Barenhund im Alter von 2 — 10 Wochen. Typische erste
Symptome konnen sein: Wachstumsverzégerungen, geduckte Haltung, Krampfanfélle,
generelle Muskelschwache und Schwierigkeiten beim Laufen und/oder Bewegen. Durch
die beschriebene Variante kommt es zu einer mangelhaften Mineralisierung des Skeletts.
Bei pathologischen Untersuchungen wurden Uberstreckungen der distalen Gelenke,
sanduhrférmige Diaphysen sowie sehr schwach mineralisierte Epiphysen, Hand- und
FuBwurzelknochen gefunden. Zudem konnen bei Serumanalysen der betroffenen Welpen
erhdhte Werte des Totalproteins, Aloumins und Harnstoffs auftreten und Uber den Harn
wird vermehrt PEA (Phosphatase-Substrat-Phosphoethanolamin) ausgeschieden.

Die betroffenen Welpen sterben meist bereits im Alter von wenigen Wochen oder werden
aufgrund der schwerwiegenden Symptome der Erkrankung euthanasiert.
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Ichthyose bei der Deutschen Dogge

siehe Faltendoggen-Syndrom

Ichthyose beim American Bulldog

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse American Bulldog

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die Ichthyose ist eine angeborene Stérung der normalen Abschuppung der Haut, der
eine Veranderung der Keratinisierung zugrunde liegt. Der Name Ichthyose leitet sich
vom griechischen Wort flr Fisch (Ichthys) ab, da sich bei betroffenen Hunden unter-
schiedlich pigmentierte, groBe Schuppen abldsen. Zusatzlich kann die Haut selbst auch
unterschiedlich stark pigmentiert erscheinen. Erste Symptome der Erkrankung zeigen
sich schon nach wenigen Lebenswochen. Bisher gibt es keine Heilung fir die Ichthyose,
auch wenn die Schuppenbildung mit zunehmendem Alter abnehmen kann.

Ichthyose* beim Golden Retriever

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor

Rasse Golden Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 —2 Wochen

Erkrankung

siehe Erkrankung Ichthyose beim American Bulldog

Ichthyose
fur Golden Retriever

38%

o frei
Trager

M betroffen
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Ichthyose Typ 2 beim Golden Retriever

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Golden Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Siehe Erkrankung Ichthyose beim American Bulldog; die Typ-2-Variante wurde bislang
hauptséachlich bei amerikanischen Linien identifiziert.

Imerslund-Grasbeck-Syndrom (IGS)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (Beagle, Border Collie) bzw. Sequenzierung
(Komondor)

Rasse Beagle, Border Collie, Komondor

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage: Beagle, Border Collie;

1 -2 Wochen: Komondor

Erkrankung

Das Imerslund-Grasbeck-Syndrom (IGS) ist gekennzeichnet durch die Malabsorption
von Vitamin B12 aus der Nahrung. Der chronische Cobalamin-Mangel fUhrt zu Veran-
derungen im Blutsystem (wie beispielsweise makrozytare Andmie) und neurologischen
Ausféllen aufgrund irreversibler Schadigungen des Gehirns und Nervensystems. IGS
kann durch eine frihzeitige und regelmaBige Substitution von Vitamin B12 therapiert
werden.

Junctional Epidermolysis Bullosa (JEB)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Deutsch Kurzhaar

Erbgang autosomal-rezessiv; nachgewiesen wird eine Mutation,
die zusammen mit der ursachlichen Mutation vererbt wird

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen

Erkrankung

Es handelt sich hierbei um eine Hautkrankheit, bei der es aufgrund von Defekten
innerhalb der kutanen Basalmembranzone durch minimale Reibung oder Traumata

zur blasenférmigen Spaltbildung zwischen Dermis und Epidermis kommt. Es treten
Erosionen und Verkrustungen im Bereich der Ballen, an Druckpunkten der Extremitaten
wie Knie, Ellenbogen, Sprunggelenken, Handwurzelknochen und Huften, im Inneren
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der Ohrmuscheln sowie in Bereichen des Zahnfleisches, der Zunge und der Lippen auf.
Einige Hunde zeigen zudem einen kornigen Zahnschmelz.

Juvenile Enzephalopathie (JBD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Jack Russell Terrier, Parson Russell Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die juvenile Enzephalopathie beim Russell Terrier ist eine schwere Hirerkrankung, die
bereits im Alter von 6 — 12 Wochen einsetzt. Betroffene Hunde leiden unter epileptischen
Anféllen. Die Erkrankung schreitet sehr schnell voran und verursacht irreversible Gehirn-
schéden, die zum Tod fuhren.

Juvenile Epilepsie

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Lagotto Romagnolo

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

Beim Lagotto Romagnolo tritt eine Form der Epilepsie auf, die bereits im frihen Lebens-
alter der Hunde zu Symptomen fuhrt. Die juvenile Epilepsie ist erblich bedingt und zeigt
sich ab der 5. bis zur 12. Lebenswoche. Typische Symptome umfassen leichtes Zittern,
unsicheren Gang, Unféhigkeit zu laufen und kurzzeitige spastische L&hmungen. Da die
Symptome nur zeitlich begrenzt und unterschiedlich stark ausgepragt auftreten, ist der
Gentest die einzige Moglichkeit, die Erkrankung sicher nachzuweisen.

Juvenile Laryngeal Paralysis & Polyneuropathy (JLPP)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Rottweiler, Russischer Schwarzer Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die sogenannte ,Juvenile Laryngeal Paralysis and Polyneuropathy“ oder JLPP ist
eine Erbkrankheit, die bei betroffenen Tieren bereits ab einem Alter von 3 Monaten zu
Atemschwierigkeiten bei Aufregung oder korperlicher Anstrengung fiihrt. Ebenso fallt
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eine Veranderung des Bellens auf. Im weiteren Verlauf der Krankheit entwickeln sich
Schwéche und Koordinationsprobleme der Hinterlaufe, was sich langsam auch auf die
Vorderlaufe ausweitet. Schwierigkeiten beim Schiucken treten ebenso auf, was die Ge-
fahr von Ersticken oder Lungenentziindungen birgt. Die Krankheit ist nicht heilbar und
fhrt bereits wenige Monate nach Auftreten der Symptome zum Tod.

Juvenile Laryngeal Paralysis & Polyneuropathy
(JLrP)

0,5%

80,0%

19,5%

= betroffen
Trager

= frei

Juvenile myoklonische Epilepsie (JME)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Rhodesian Ridgeback

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Erste Symptome der JME treten schon frih auf — typischerweise im Alter von etwa

6 Monaten. Die Hunde leiden unter unwillktrrlichen plétzlichen Muskelzuckungen
(Myoklonien), die insbesondere im Ruhezustand auftreten; diese dauern zwar nur kurz
an (weniger als eine Sekunde), treten jedoch oft in Serie auf und variieren stark in ihren
AusmalBen. Viele Hunde wirken wahrend und kurz nach diesen Episoden verwirrt und
angstlich. Die Anfélle treten in Uber 85% der Félle taglich auf. Im Verlauf der Erkrankung
kommt es bei einigen Hunden zu den typischen epileptischen Anfallen. Die Behandlung
mit Antiepileptika kann zu einer Verbesserung fuhren.

Kardiomyopathie mit Welpensterblichkeit (CJM)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Belgischer Schaferhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Beim Belgischen Schéferhund wurde eine genetische Variante gefunden, die mit einer

Form der Welpensterblichkeit (Cardiomyopathy with juvenile mortality, CJM) korreliert.
Sterben die betroffenen Welpen nicht bereits bei der Geburt, entwickeln sie sich zu-
nachst scheinbar normal. Im Alter von maximal 6 — 8 Wochen zeigen sie jedoch recht
unspezifische Symptome, wie zum Beispiel Erbrechen, unkoordinierte Bewegungen,
Zittern oder Atemwegsbeschwerden, und sterben innerhalb weniger Tage, meist an
Herzversagen. Die genetische Untersuchung auf CJM ermdéglicht eine gezielte Verpaa-
rung der Zuchthunde. Aufgrund des autosomal-rezessiven Erbgangs sollten Tréagertiere
nicht aus der Zucht ausgeschlossen werden, aber nur mit frei getesteten Tieren verpaart
werden, um betroffene Welpen zu vermeiden.

Kupferspeicherkrankheit beim Bedlington Terrier (COMMD1)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Bedlington Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Kupfer-Toxikose beim Bedlington Terrier liegt eine Stérung des Kupferstoffwechsels
zugrunde, durch die es zu einer Akkumulation von Kupfer in der Leber und in weiteren
Organen kommt. Kupfer tbernimmt bei vielen biologischen Prozessen eine wichtige
Rolle. Zu hohe Konzentrationen k&nnen jedoch toxisch sein.

Beim Bedlington Terrier wurde eine genetische Variante im COMMD1-Gen (friher

als MURR1 bezeichnet) gefunden, die zu einer Kupfer-Toxikose fUhren kann. Das
COMMD1-Protein interagiert mit dem ATP7B-Transporter und reguliert so die Kupfer-
konzentration innerhalb der Leberzellen. Durch die COMMD1-Variante kommt es zu
einer gestorten Kupferausscheidung, was extrem hohen Kupferansammlungen in der
Leber mit sich bringen kann.

Betroffene Hunde zeigen zunachst keine Symptome, spater kommt es aber zu Leber-
schaden, Entziindungen, Fibrosen und Leberzirrhose. Die Erkrankung zeigt sich meist
erst im Erwachsenenalter durch verminderte Aktivitat, reduzierten Appetit, GUberméBigen
Durst, Erbrechen, Gewichtsverlust, Gelbsucht (lkterus), Bauchwassersucht (Aszites) und
neurologische Auffalligkeiten. Durch die Freisetzung von Kupfer in den Blutkreislauf kann
es auch zu hdmatolytischen Anamien (Aufldsung roter Blutkdrperchen) kommen. Zu den
Behandlungsmdglichkeiten einer Kupfer-Toxikose zahlen: Fltterung von Nahrung mit
niedriger Kupferkonzentration (sogenanntes ,Leberdiat-Futter”), Chelattherapie (welche
die Ausscheidung von Kupfer férdern soll) oder die Aufnahme von Zink (blockiert die
Kupferaufnahme in den Enterozyten). Bei Hunden mit ausgepragter Kupfertoxikose
kann auch die Kombination mehrerer Behandlungsansétze notwendig sein.
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Kupferspeicherkrankheit* beim Labrador Retriever und Dobermann

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Partnerlabor

Rasse Dobermann, Labrador Retriever

Erbgang autosomal-dominant mit variabler Penetranz (ATP7B) bzw.
X-chromosomal mit unbekannter Penetranz (ATP7A)

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Kupfer-Homdéostase wird unter anderem durch die Aufnahme von Kupfer im Dinn-
darm und durch die Ausscheidung des Uberschissigen Kupfers Uber das Gallensystem
reguliert. Bei den Rassen Labrador Retriever und Dobermann scheiden Hunde, die an
einer Kupferspeicherkrankheit leiden, weniger Kupfer aus als gesunde Hunde. Dadurch
kommt es zu UbermaBiger Kupfereinlagerung in der Leber und in anderen Organen, was
zu Leberschaden und Zirrhose fuhren kann. Die Erkrankung beginnt typischerweise erst
relativ spat (im mittleren bzw. spaten Alter) mit variablen Symptomen wie zum Beispiel
Gewichtsverlust, Lethargie, Mudigkeit, Erbrechen, Durchfall, abdominalen Schmerzen und
neurologischen Stérungen.

Eine Variante im Gen der kupfertransportierenden ATPase ATP7B kann mit einem er-
héhten Kupferlevel in der Leber assoziiert werden und wird autosomal-dominant mit un-
vollstandiger Penetranz vererbt. Das bedeutet, dass Hunde mit einer Kopie der Variante
(N/ATP7B) ein leicht erhohtes Risiko besitzen, an der Kupferspeicherkrankheit zu er-
kranken. Hunde mit zwei Kopien der Variante (ATP7B/ATP7B) haben dagegen ein noch
hoheres Risiko fur die Erkrankung. Da mehrere genetische Faktoren und Umweltfaktoren
eine Kupferspeicherkrankheit ausldsen, kdnnen auch Hunde ohne ATP7B-Variante an
der Erkrankung leiden. Ebenso gibt es auch Hunde mit zwei Kopien der ATP7B-Variante,
die dennoch zeitlebens keine Symptome zeigen. Hunde mit der ATP7B-Variante sollten
allerdings immer mit Hunden ohne ATP7B-Variante verpaart werden.

Eine Variante im Gen der ATP7A-ATPase dagegen verringert das Risiko fur Kupferspei-
cherkrankheit bei Hunden der Rasse Labrador Retriever mit ein oder zwei Kopien der
ATP7B-Variante, indem es die tbermaBige Ansammlung an Kupfer in der Leber minimiert.
Da die ATP7A-Variante X-chromosomal dominant mit unvollstandiger Penetranz vererbt
wird, mUssen Hindinnen fir den schitzenden Effekt die Variante von beiden Elterntieren
erben, wahrend bei Riden das ATPA-Gen nur auf dem einen X-Chromosom vorliegen
kann und somit eine Variante des Gens ausreicht. Aus diesem Grund erkranken Hindin-
nen haufiger als Ruden. Bei der Rasse Dobermann wurde die ATP7A-Variante ebenfalls
identifiziert, bislang konnte aber bei dieser Rasse der schutzende Effekt der ATP7A-
Variante noch nicht nachgewiesen werden.
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L-2-Hydroxyglutaracidurie (L-2-HGA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Staffordshire Bull Terrier, Yorkshire Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

L-2-HGA (L-2-hydroxyglutaric aciduria) beim Staffordshire Bull Terrier ist eine neurome-
tabolische Erkrankung, die durch erhohte Spiegel an L-2-Hydroxyglutarsaure im Urin,
Plasma und in der Zerebrospinalfliissigkeit charakterisiert ist. L-2-HGA verursacht
schwere Stérungen im Bereich des zentralen Nervensystems. Erste klinische Anzeichen
treten gewohnlich im Alter von 6 Monaten bis zu 1 Jahr (teilweise auch erst zu einem
spateren Zeitpunkt) auf. L-2-HGA ruft eine Vielzahl von neurologischen Defiziten wie
psychomotorische Retardierung, Anfélle und Ataxie hervor. Symptome sind ein ,,wacke-
liger Gang", Muskelsteifigkeit nach Belastung oder Aufregung und Verhaltens&nderungen.

Lafora-Epilepsie

Material 1 ml EDTA-Blut

Methode spezielle Fragmentldngenanalyse

Rasse Basset Hound, Beagle, Chihuahua, Dackel, Franzésische Bulldogge,
Neufundlander, Welsh Corgi Cardigan, Welsh Corgi Pembroke

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 2 — 3 Wochen

Erkrankung

Unter dem Lafora-Syndrom versteht man einen autosomal-rezessiv vererbten Defekt
des Glykogenmetabolismus, der eine progressiv verlaufende myoklonische Epilepsie
auslost. Durch eine Mutation im NHLRC1-Gen (auch EPM2B genannt) kommt es

zu einer Umwandlung von |&slichem Glykogen zu unléslichem Polyglukosan, das zu
neurotoxischen Einschllssen, sogenannten Lafora-Kérperchen, aggregiert. Die Lafora-
Korperchen lagern sich in den neuronalen somatodendritischen Kompartimenten des
Gehirns ein, kdnnen aber auch in anderen Organen wie Muskel, Herz, Haut und Leber
gefunden werden.

Als Symptome des Lafora-Syndroms wurden beschrieben: schlechte Sehkraft/Blindheit,
generelle tonisch-klonische Krampfanfélle, myoklonische Zuckungen (oftmals durch
Licht, akustische Signale oder plétzliche Bewegungen im Sehfeld ausgeldst), Panik-
attacken, Demenz, Aggressionen sowie im spéateren Verlauf Kot- und Harninkontinenz.
Die ersten Symptome zeigen sich meist ab einem Alter von 7 Jahren. Da es sich um
eine progressive Erkrankung handelt, nimmt die Frequenz und die Starke der Anfélle mit
der Zeit immer weiter zu.

Zur Zeit kann die genetische Untersuchung auf das Lafora-Syndrom nur anhand einer
EDTA-Blutprobe (keine Backenabstriche) durchgeflhrt werden.
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Lagotto-Speicherkrankheit (LSD)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Lagotto Romagnolo

Erbgang autosomal-rezessiv mit unvollstandiger Penetranz
Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die Lagotto-Speicherkrankheit (LSD) ist eine Speichererkrankung mit neurodegenerativer
Symptomatik, die bei betroffenen Tieren zu zerebellaren Schaden fihrt. Diese sind die
Ursache fur Stérungen der Bewegungskontrolle und Balance. Bei manchen betroffenen
Hunden sind auch abnormale Augenbewegungen (Nystagmus) sowie Verhaltensande-
rungen wie Aggressivitat oder Rastlosigkeit erkennbar. Erste Symptome zeigen sich im
Alter zwischen 4 Monaten und 4 Jahren.

Larynxparalyse (LP)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Bull Terrier und Miniature Bull Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv mit unvollstandiger Penetranz
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei einer Larynxparalyse (auch Kehlkopflahmung genannt) werden die Atemwege durch
geldahmte Stimmfalten eingeengt, was zu Atemnot flhren kann. Die Larynxparalyse
kann erblich bedingt sein oder im Laufe des Lebens erworben werden, zum Beispiel
durch Wunden, Bisse, Tumore, chirurgisches Trauma etc. Zu den typischen klinischen
Symptomen gehdren eine eingeschrankte Bewegungstoleranz, progressiver laryngealer
Stridor, Beeintrachtigungen der Stimme, Atemnot und Kollaps. Bei den Rassen Bull
Terrier und Miniature Bull Terrier konnte eine Variante gefunden werden, welche einen
genetischen Hochrisikofaktor fUr eine frihe Form der Larynxparalyse bei diesen beiden
Rassen darstellt. Homozygot betroffene Hunde haben ein 10- bis 20-fach erhdhtes
Risiko fur Larynxparalyse. Deshalb sollten Verpaarungen so geplant werden, dass
mindestens einer der Verpaarungspartner als homozygot frei getestet wurde, um homo-
zygot betroffene Welpen mdglichst zu vermeiden.
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Larynxparalyse (LP)
beim Bull Terrier und Miniature Bull Terrier

M frei

Trager

M 10- bis 20-fach
erhdhtes Risiko

Larynxparalyse mit Polyneuropathie Typ 3 (LPPN3)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Bernhardiner, Labrador Retriever, Leonberger
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Von LPPN3 betroffene Hunde zeigen oft als erstes Symptom Atembeschwerden, die
sich durch lautes und réchelndes Atmen bemerkbar machen und bis zur Kehlkopf-
lahmung fUhren kdnnen. Weitere typische Symptome einer Polyneuropathie, wie z.B.
Gangstorungen, kdnnen hinzukommen. Neben dieser Mutation gibt es weitere urséachliche
Mutationen, die beim Leonberger zu den &hnlichen Erkrankungen LPN1 oder LPN2
fUhren.

Late onset Ataxie (LOA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Jack Russell Terrier, Parson Russell Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Durch eine Mutation im Calcium activated neutral proteinase (CAPN1)-Gen kann es

bei betroffenen Tieren zu einer sich stetig verschlimmernden Stérung des Bewegungs-
apparates kommen. Neben anfanglichen Koordinationsproblemen und Gleichgewichts-
stérungen kann dies bis zur volligen Bewegungsunfahigkeit fuhren. Betroffene Tiere
entwickeln die Symptome in der Regel zwischen dem 6. und 12. Lebensmonat.
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Leonberger-Polyneuropathie (LPN1 und LPN2)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse (LPN1), Sequenzierung (LPN2)

Rasse Leonberger

Erbgang autosomal-rezessiv (LPN1) bzw. autosomal-dominant mit unvoll-
standiger Penetranz (LPN2)

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Polyneuropathie bei Leonbergern ist gekennzeichnet durch ein variables Auftreten ver-
schiedener klinischer Symptome und unterschiedliche Erkrankungsalter. Die Polyneuro-
pathie zeigt sich durch eine zunehmende Bewegungsintoleranz sowie einen unkoordi-
nierten Gang, vor allem in der Hinterhand. Schlussendlich kénnen die Tiere ihr eigenes
Gewicht kaum noch tragen. Zusatzlich kommt es zu deutlichen Atemgerauschen,
verandertem Bellen und Schluckbeschwerden.

Die Typ1-Polyneuropathie beim Leonberger (LPN1) wird durch eine Mutation im
ARHGEF10-Gen ausgeldst. Die Erkrankung beginnt in einem Alter von 2 — 4 Jahren und
ist gekennzeichnet durch einen schweren Krankheitsverlauf. Die LPN1-Mutation erklart
circa 11% aller Polyneuropathie-Falle beim Leonberger.

Eine Mutation im GJA9-Gen konnte als Ausldser einer zweiten Polyneuropathie-Form
beim Leonberger (LPN2) identifiziert werden. Das GJA9-Protein ist Mitglied der Connexin-
Gap Junction-Familie, dessen Mitglieder sich als wichtiger Bestandteil peripherer
myelinisierter Nervenfasern herausgestellt haben. Das durchschnittliche Erkrankungs-
alter betragt hier etwa 6 Jahre. LPN2 erklart circa 21% aller Polyneuropathie-Falle beim
Leonberger.

Neben diesen beiden Mutationen gibt es weitere unbekannte ursachliche Mutationen.

Letale Akrodermatitis (LAD)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Bull Terrier, Miniature Bull Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die letale Akrodermatitis ist gekennzeichnet durch Hautlsionen an den FlBen und im
Gesicht, die zu Entziindungen aufgrund sekundérer Infektionen mit Malassezien oder
Candida neigen. Dies wird durch eine Immunschwéche aufgrund von IgA-Mangel noch
gefordert. Die Hautlasionen fUhren auBerdem zu einer Hyperkeratose der FuBballen und
zur Deformation der Négel. Zudem leiden betroffene Tiere unter Durchfall und Lungen-
entzindungen. Die Symptome zeigen sich in den ersten Lebenswochen. Betroffene
Welpen gedeihen schlechter als ihre Wurfgeschwister und sterben oft im Laufe der
ersten beiden Jahre.
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Letale Lungenerkrankung (LAMP3)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Airedale Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Der sogenannte Lungensurfactant besteht aus einer Mischung aus Lipiden und Proteinen
und bildet an der Oberflache der Alveolen (Lungenbléschen, an denen der Gasaustausch
stattfindet) eine diinne Schicht. Der Surfactant reduziert die Oberflachenspannung und
verhindert so, dass die Alveolen am Ende der Ausatmung kollabieren. Die Bildung des
Surfactants findet in speziellen Organellen innerhalb der AECII-Zellen (alveolar epithelial
type Il cells), in den Lamellarkérperchen (lamellar bodies), statt. Nach der Synthese wird
der Surfactant von den Lamellarkérperchen in den Alveolarraum ausgeschittet.

Bei der Rasse Airedale Terrier konnte eine genetische Variante im LAMP3-Gen, welches
far ein Membranprotein der Lamellarkorperchen kodiert, gefunden werden, die eine
schwere Lungenerkrankung auslost. Bei dieser Erkrankung kénnen sich die Lamellar-
kdrperchen nicht richtig ausbilden, was folglich auch die Synthese des Surfactants stark
beeintrachtigt. Homozygot betroffene Welpen zeigen aufgrund des starken Sauerstoff-
mangels Atemnot und Lungenversagen innerhalb der ersten Tage oder Wochen nach
der Geburt. Typische Symptome sind Lethargie bereits bei der Geburt, die Welpen
weigern sich zu saugen und entwickeln Dyspnoe (Atemnot) oder Tachypnoe (hohe
Atemfrequenz), sodass sie meist euthanasiert werden mussen. Bei der Untersuchung
der Lungen betroffener Welpen wurden diese als 6dematds (mit GbermaBig viel Ge-
webewasser) und kaum mit Luft durchsetzt beschrieben, zum Teil waren sie von
gummiartiger Struktur.

Beim Screening sehr vieler Airedale Terrrier auf die beschriebene Variante fiel eine
6-jahrige Hundin auf, welche genetisch homozygot betroffen war, aber laut inres Besitzers
nie Symptome einer Atemwegserkrankung zeigte. Aufgrund dieser Tatsache wird
vermutet, dass neben der beschriebenen Variante eine unbekannte protektive Variante
vorliegen kénnte, welche eine unvollstdndige Penetranz dieser letalen Lungenerkran-
kung bedingt.

Leukoenzephalomyelopathie (LEMP)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung (1), TagMan SNP Assay (2)

Rasse Deutsche Dogge (1), Leonberger (2), Rottweiler (1)
Erbgang autosomal-rezessiv mit unvollstandiger Penetranz
Dauer 3 - 5 Werktage: Leonberger;

1 - 2 Wochen: Deutsche Dogge, Rottweiler
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Erkrankung
Leukoenzephalomyelopathie (LEMP) ist eine neurodegenerative Erkrankung der weiBen

Substanz des zentralen Nervensystems (ZNS). Durch Lasionen in der Myelinscheide,
welche die Nervenfasern schiitzend umgibt, kommt es zu Stérungen in der Nervenleitung.
Typische Symptome von LEMP sind Koordinations- und Bewegungsstérungen. Nur
wenige Monate nach den ersten Symptomen kdnnen die betroffenen Hunde weder
aufstehen noch laufen. Bei den Rassen Leonberger, Rottweiler und Deutsche Dogge
wurden Varianten im NAPEPLD-Gen gefunden, die mit LEMP assoziiert werden kénnen.
NAPEPLD codiert fur ein Enzym des Endocannabinoid-Systems und scheint sowohl
eine Rolle bei der Myelin-Homdoostase und der ZNS-Entwicklung zu spielen als auch
eine neuroprotektive Funktion zu besitzen. Die ersten Symptome treten bei LEMP im
Alter von 1 — 3 Jahren auf und die Erkrankung wird autosomal-rezessiv vererbt. Da ca.
1% der untersuchten Hunde ohne Symptome als homozygot betroffen getestet wurden,
geht man von einer unvollstandigen Penetranz aus und vermutet den Einfluss von modi-
fizierenden Genen oder Faktoren.

Leukoenzephalopathie (LEP)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Schnauzer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Begriff Leukoenzephalopathie beschreibt Erkrankungen der weiBen Substanz des
zentralen Nervensystems (ZNS). In den meisten Fallen fihren Defekte des Myelinproteins
und/oder metabolische Defekte der Oligodendrozyten zu einer unzureichenden Bildung
oder Aufrechterhaltung der Myelinscheide.

Ein Schnauzer-Zlchter berichtete von mehreren Welpen, welche neurologische Symptome
wie Schluckbeschwerden, Tetraparese und Ataxie, Im-Kreis-Gehen, Missstimmung,
Kopfneigen, Strabismus und tonisch-klonische Krampfanfélle zeigten oder pldtzlich
starben. Anhand des Genomvergleichs betroffener Welpen mit Schnauzern ohne jegliche
Symptomatik konnte eine Variante identifiziert werden, die mit Leukoenzephalopathie
beim Schnauzer assoziiert werden kann. Weitere Untersuchungen zeigten bei Gehirnen
von betroffenen Hunden Lé&sionen der weiBen Substanz des Cerebrums, eine verringerte
Abgrenzung zwischen grauer und weiBer Substanz und milden Hydrozephalus. Aufgrund
der schwerwiegenden klinischen Symptome wurden die betroffenen Welpen bereits weni-
ge Tage nach der Geburt euthanasiert.

72

LABOGEN

Leukozyten-Adhasionsdefizienz Ill (LAD3)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutscher Schaferhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Leukozyten-Adhasionsdefizienz ist eine erbliche Immunkrankheit. Sie wird durch
eine rezessive Mutation ausgel6st, die den Zell-Zell-Kontakt betrifft. Dadurch ist die
Chemotaxis der weien Blutzellen gestort. So kénnen zum Beispiel Granulozyten nicht
mehr zu einem Infektionsbereich vordringen. Tiere mit LAD3 kdnnen weder Eiter noch
eine Neutrophilie ausbilden.

Betroffene Hunde entwickeln wegen ihres schwachen Immunsystems schon sehr frih
schwere, oft lebensbedrohliche Infektionen, die selbst durch hohe Gaben von Antibiotika
nicht zu behandeln sind.

Lippen-Kiefer-Gaumenspalte und Syndaktylie (CLPS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Nova Scotia Duck Tolling Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Lippen-Kiefer-Gaumenspalte und Syndaktylie (CLPS) ist eine erblich bedingte Krankheit,
die bisher nur beim Nova Scotia Duck Tolling Retriever nachgewiesen wurde. Zwei unter-
schiedliche genetische Ursachen sind fUr die Kiefer-Gaumenspalte beim Nova Scotia
Duck Tolling Retriever verantwortlich: Eine Mutation im Gen CP1 und eine weitere Muta-
tion im Gen ADAMTS 20, welche auch beim Menschen zu &hnlichen Symptomen fihrt.
Betroffene Welpen entwickeln eine Kiefer-Gaumenspalte, gespaltene Lefzen sowie den
pathologischen Zusammenwuchs der mittleren Zehen, die Syndaktylie.

Lundehundsyndrom (LHS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Norwegischer Lundehund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Das Lundehundsyndrom (LHS) beim Norwegischen Lundehund umfasst typische

Symptome, die denen einer Protein-losing-Enteropathie (PLE) ahneln. Diese sind
Gastritis, Proteinverlust, chronische Entziindung, Lymphangiektasie und Malabsorption.
Zusatzlich kénnen ein schlechter Allgemeinzustand, haufiges Erbrechen und Odeme bei
betroffenen Tieren beobachtet werden.

Makrothrombozytopenie (MTC)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung
Rasse American Cocker Spaniel, Bichon Frisé, Boxer, Cavalier King Charles

Spaniel, Chihuahua, English Cocker Spaniel, Havaneser, Jack Russell
Terrier, Labrador Retriever, Malteser, Pudel, Shih Tzu (1);
Cairn Terrier, Jack Russell Terrier, Norfolk Terrier, Parson Russell

Terrier (2)
Erbgang autosomal-dominant (intermediér) (1) bzw. autosomal-rezessiv (2)
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung
Makrothrombozytopenie (MTC) ist eine erbliche Stérung der Bildung von Blutplattchen

(Thrombozyten), die wichtige Funktionen bei der Blutstillung haben. Es wurden 2 Mu-
tationen im B1-Tubulin-Gen identifiziert, wovon eine einen rezessiven, die andere einen
dominanten Erbgang aufweist.

Das Anzeichen fur eine erbliche MTC ist eine verringerte Anzahl von Thrombozyten mit
Werten zwischen 100.000 und 50.000 pro pl oder gar darunter. Zudem sind viele der
noch vorhandenen Blutplattchen vergrdBert. Bei heterozygoten Tréagern der dominanten
Mutation liegen die Werte zwischen denen von betroffenen und normalen Tieren, wéhrend
Werte von Tragern der rezessiven Mutation nicht von denen der normalen Tiere unter-
schieden werden kdnnen.

Betroffene Hunde neigen zwar nicht zu Blutungen, aber es besteht die Gefahr der Fehl-
behandlung. Die oben genannten Anzeichen kénnen auch fUr eine erworbene Thrombo-
zytopenie gehalten werden, wie sie beispielsweise durch Infektionen, Medikamente oder
Immunreaktionen ausgeldst werden kann. Da die Gabe von Antibiotika oder Steroiden
bei der erblichen Makrothrombozytopenie kontraindiziert ist, sollte der Gentest als wich-
tiges Mittel zur Differenzialdiagnose eingesetzt werden.

Makuldre Hornhautdystrophie (MCD)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Labrador Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Die makuléare Hornhautdystophie ist eine vererbliche, progressive Augenerkrankung, die

das Stroma der Hornhaut betrifft. Die Erkrankung wird durch eine genetische Varian-

te im CHST6-Gen verursacht. Dieses codiert flr ein Enzym, das an der Bildung von
Keratansulfat beteiligt ist, einem Kohlehydrat, bei dem man davon ausgeht, dass es fur
die Hydratisierung der Hornhaut wichtig sein kénnte. Im Alter von 4 bis 6 Jahren zeigen
betroffene Hunde eine zunehmende Eintrlbung der Hornhaut mit weien bis grauen
Spots, die aus einer Ansammlung von Kohlehydraten bestehen. Manchmal kann zudem
das Wachstum neuer BlutgefaBe an der Oberflache der Hornhaut ersichtlich werden.
Die Erkrankung schreitet mit der Zeit voran und flhrt zu schweren Einschrankungen des
Sehvermbgens.

Anhand des Gentests kénnen die Trager der Variante noch vor dem Einsatz in der
Zucht identifiziert werden, um so die Entstehung betroffener Welpen zu vermeiden.

Maligne Hyperthermie (MH)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die maligne Hyperthermie ist eine vererbte Fehlfunktion der Skelettmuskulatur, welche
durch Rhabdomyolyse, generalisierte Krampfe der Skelettmuskulatur, Herzrhythmus-
stérungen und Nierenfehlfunktionen charakterisiert ist. Diese Problematik entwickelt

sich nach Exposition mit depolarisierenden Muskelrelaxantien oder halogenierten
Inhalationsnarkotika. Die Hunde leiden nach der Gabe dieser Medikamente unter
Tachykardie, Hyperthermie und erhéhter CO-Produktion. Wenn die Medikamente nicht
abgesetzt werden, sterben die betroffenen Hunde. Eine Besserung der Symptome kann
durch die Gabe von Dantrolen, einem Antagonisten des Calcium-Kanals, erzielt werden.

May-Hegglin-Anomalie (MHA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Mops

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Tiere mit May-Hegglin-Anomalie weisen bei der hdmatologischen Befundung zum einen
persistierende Thrombozytopenie, also dauerhaften Mangel an Blutplattchen, zum
anderen stark vergréBerte und in der Morphologie variabel veréanderte Blutplattchen auf.
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Folglich setzt bei diesen Tieren die Gerinnung bei Blutungen verzégert ein.

Zudem lassen sich Zytoplasmaeinschlisse (fehlerhafte oder UberméaBige Proteinstrukturen,
die zumeist bei einer Infektion in Zellen zu finden sind) in neutrophilen Granulozyten nach-
weisen, die zur teilweisen Funktionseinschrankung des Immunsystems fuhren kénnen.
Diese zelluldren Anomalien lassen sich auf einzelne Punktmutationen des Gens MYH9
zurUckfuhren.

MCAD-Defizienz

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Cavalier King Charles Spaniel
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei der Rasse Cavalier King Charles Spaniel verursacht eine Mutation im ACADM-Gen
einen Mangel an mittelkettiger Acyl-CoA-Dehydrogenase (MCAD). Betroffene Hun-

de zeigen fokale Anfélle mit verlangerter Lethargie, geringerer Reaktionsfahigkeit und
propriozeptiver Ataxie. Diese Zustande treten mehrmals wdchentlich auf und kénnen
20 Minuten bis zu 24 Stunden andauern. Urin- und Blutanalysen zeigen einen erhdhten
Gehalt an mittelkettigen Fettsduren. Die Symptome verbessern sich unter medizinischer
Behandlung und Erndhrungsumstellung hin zu einer fettarmen Ern&hrung, wodurch
mehrere anfallsfreie Monate erzielt werden konnten.

MDR1-Genvariante (lvermectin-Uberempfindlichkeit)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Australian Shepherd, Bobtail, Border Collie, Collie (Kurzhaar und

Langhaar), Deutscher Schaferhund, Elo, English Shepherd, Lang-
haar Whippet, McNab, Miniature American Shepherd, Shetland
Sheepdog, Silken Windhound, Waller, WeiBer Schweizer Schéfer-

hund

Erbgang autosomal-rezessiv; jedoch ist auch bei Tragern mit Uberempfind-
lichkeit zu rechnen

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung
Ivermectin ist ein normalerweise sicher anzuwendendes Antiparasitikum, das bei einer

intakten Blut-Hirn-Schranke nicht ins Hirngewebe Ubergehen kann. In den 1980er
Jahren wurden erstmals bei Hunden gravierende neurotoxische Effekte bei der Verab-
reichung von lvermectin beobachtet. Betroffene Tiere zeigten bereits bei einer Dosierung
von 150 pg pro kg Korpergewicht neurotoxische Effekte, wahrend nicht betroffenen
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Tieren eine Dosis von bis zu 2000 pg pro kg Korpergewicht ohne das Auftreten einer kli-
nischen Symptomatik verabreicht werden konnte. Klinische Symptome betroffener Tiere
kdnnen von Bewegungs- und Koordinationsstérungen, Desorientiertheit, Erbrechen und
Zittern bis hin zu komatdsen Zustanden reichen.

Hunde mit MDR-1-Genvariante leiden unter multipler Arzneimittelunvertraglichkeit. Fir
Uber 100 Arzneimittel ist eine Interaktion mit dem Multi-Drug-Resistance-Transporter
(MDR1) nachgewiesen.

MDR1-Genvariante
fir validierte Rassen

u frei
Trager

M betroffen

Mikrophthalmie (RBP4)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Irischer Soft Coated Wheaten Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv mit maternalem Einfluss
Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Als Mikrophthalmie wird eine unvollstandige oder eine ungewdhnlich kleine Ausbildung
eines oder beider Augen bezeichnet. Diese Erkrankung kann erblich bedingt auf einen
bereits vor der Geburt vorkommenden Vitamin-A-Mangel zurlickzufihren sein.

Studien haben gezeigt, dass betroffene Welpen nur dann Symptome zeigen, wenn die
Mutter ebenfalls reinerbig vom Gendefekt betroffen ist und der gestérte Vitamin-A-Trans-
port bereits von der Mutter ausgeht. Ist die Mutter fir den Gendefekt selbst heterozygot,
zeigen die Welpen voraussichtlich keine Symptome. Daher ist neben der autosomal-
rezessiven Vererbung auBerdem der Genotyp der Mutter von groBer Wichtigkeit.

Mitochondriale Enzephalopathie (MFE)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstriche
Methode Sequenzierung

Rasse Bull Mastiff

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Eine Mutation im MFF-Gen verursacht bei der Rasse Bull Mastiff die mitochondriale

Enzephalopathie (MFE). Symptome homozygot betroffener Hunde sind Ataxie, ein
unkoordinierter Gang und Verhaltensauffalligkeiten; sie beginnen bereits in sehr jungem
Alter und sind progressiv. Weitere Anzeichen der Erkrankung sind ein breiter Stand und
verminderte Sehkraft. Eine neurologische Untersuchung deutet auf eine Erkrankung
der GroBhirnrinde und des Vestibulo-Cerebellums hin, mittels MRT konnten zerebellare
Veranderungen bestatigt werden.

Mucopolysaccharidose Typ llla (MPS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Dackel, Neuseelandischer Huntaway
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Mukopolysaccharidose Typ llla gehort zu einer Gruppe von Speicherkrankheiten, die auf
einen gestorten Abbau des Glykosaminoglykans Heparansulfat zurtickzufihren ist. Die
UbermaBige Akkumulation dieses Molekdils in den Lysosomen wird durch den genetisch
bedingten Mangel des Enzyms Heparansulfat-Sulfamidase verursacht und fuhrt letztlich
zum Verlust der Funktion betroffener Zellen.

An MPS llla erkrankte Tiere leiden unter schweren Degenerationen des zentralen Nerven-
systems. Zumeist kommt es ab dem 18. Lebensmonat zu ersten neurologischen
Symptomen, wobei sich diese bis hin zur Ataxie rasant verschlechtern und zumeist zum
Tod des Hundes fuhren.

Mucopolysaccharidose Typ llib (MPS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Schipperke

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Mucopolysaccharidose Typ lllb beim Schipperke ist eine lysosomale Speicher-
krankheit, die ebenfalls unter dem Namen ,Sanfilippo-Syndrom Typ 3b* bekannt ist.
Lysosomen sind wichtige Zellstrukturen, welche groBBe MolekUle mit Hilfe von Enzymen
in kleinere Einheiten zerlegen, um diese zu recyceln oder zu entsorgen. Im Falle der
Mucopolysaccharidose Typ lllb kann das Molekil Heparansulfat aufgrund eines
defekten Enzyms nicht zerlegt werden und akkumuliert deshalb in den Lysosomen.
Heparansulfat ist eine wichtige Komponente von Strukturen wie z.B. Knochen oder
Knorpelgewebe und ist beteiligt an Zell-Zell-Kommunikationen, vor allem im Gehirn.
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Typische Symptome dieser Erkrankung sind: Tremor, Schwierigkeiten beim Balancieren,
Laufen oder Uberwinden von Hindernissen sowie haufiges Hinfallen auf beide Seiten.
Die Symptome verstarken sich mit der Zeit und die anfanglichen Gleichgewichtsstérungen
verschlimmern sich immer weiter. Die ersten Symptome treten in der Regel in einem
Alter von 2 — 4 Jahren auf. Betroffene Hunde muissen meist 1 — 2 Jahre nach den ersten
klinischen Anzeichen euthanasiert werden.

Mukopolysaccharidose Typ VI (MPS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Zwergpinscher

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Mucopolysaccharidose Typ 6 beim Zwergpinscher wird durch einen erblich beding-
ten Enzymmangel der Arylsulfatase B (ARSB) verursacht und gehdrt zur Gruppe der
lysosomalen Speicherkrankheiten (angeborene Stoffwechselerkrankungen). Die Erkran-
kung folgt einem autosomal-rezessiven Erbgang. Betroffene Tiere zeigen bereits im sehr
jungen Alter eine Trlibung der Hornhaut, disproportionierten Minderwuchs mit kurzem
Rumpf und gekrimmter Wirbelséule (Kyphose) sowie eine auffallige Gesichtsanatomie
(Gesichtsdysmorphie).

Bei Urinuntersuchungen kénnen hohe Werte an ausgeschiedenem Dermatan- und
Chondroitin-Sulfat gemessen werden und die Toluidinblau-Farbung ist stark positiv. Die
ARSB-Enzymaktivitat im Serum fehlt nahezu komplett.

Die urs&chliche genetische Variante scheint beim Zwergpinscher relativ haufig vor-
zukommen. Betroffene Hunde bendtigen intensive medizinische Pflege und missen
aufgrund der fortschreitenden schweren Symptome meist bereits im Welpen- bzw. im
Jugendalter euthanasiert werden.

Mucopolysaccharidose Typ VII (MPS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (1), Sequenzierung (2)

Rasse Brasilianischer Terrier (1), Deutscher Schéaferhund (2)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Brasilianischer Terrier;

1 — 2 Wochen: Deutscher Schaferhund

Erkrankung
Mucopolysaccharidose Typ VII gehdrt zu einer Gruppe seltener Erbkrankheiten des

Glycosaminoglykan-Katabolismus und flhrt zu einer lysosomalen Speicherkrankheit.
Klinische Symptome sind Trlbung der Kornea und schwere Skelettdeformationen. Be-
troffene Hunde kdnnen auch im Alter mehrerer Wochen bis Monate noch nicht laufen.
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Miiller-Gang-Persistenz-Syndrom (PMDS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Zwergschnauzer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Das Muller-Gang-Persistenz-Syndrom (PMDS) wird durch eine Mutation im MISRII-Gen
hervorgerufen. Die Auswirkungen sind eine fehlende Rickbildung des Mullerschen
Gangs wahrend der Geschlechtsdifferenzierung bei Riuden. Die &uBeren Genitalien sind
im Normalfall voll ausgebildet. Bei 50% der betroffenen Tiere sinken die Hoden wéahrend
der Entwicklung nicht in den Hodensack ab, was zu Unfruchtbarkeit und ggf. Tumor-
bildung fUhren kann.

Muskeldystrophie (MD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Cavalier King Charles Spaniel, Golden Retriever, Norfolk Terrier
Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Muskeldystrophie (MD) beim Cavalier King Charles Spaniel, Golden Retriever und
Norfolk Terrier ist eine progressiv verlaufende Erkrankung, die X-chromosomal rezessiv
vererbt wird. Es handelt sich dabei um das Homolog zur Duchenne-Muskeldystrophie
beim Menschen. Betroffene Hunde weisen erhdhte Serum-Kreatinkinase-Werte, Muskel-
atrophie mit Krampfen, Fibrosen und Kardiomyopathie auf.

Muskeldystrophie (MD) beim Landseer

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Landseer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die beim Landseer auftretende Muskeldystrophie unterscheidet sich von der Variante
beim Cavalier King Charles Spaniel, Golden Retriever und Norfolk Terrier vor allem durch
den Erbgang, der bei diesen gonosomal ist. Die Symptome bei betroffenen Landseern
sind eine den gesamten Korper betreffende Muskelschwache, die vor allem im Be-
wegungsapparat zu erkennen ist. Erkrankte Hunde kénnen sich nur sehr schwer und
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langsam bewegen, sie schaffen es nicht, Iangere Strecken zu laufen oder sind oft gar
nicht imstande zu laufen. Erste Symptome sind in der Regel im Alter von 3 — 6 Monaten
im Bewegungsablauf erkennbar, der Tod tritt erfahrungsgeman zwischen 4 und 24
Monaten ein.

Musladin-Lueke-Syndrom (MLS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Beagle

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Das Musladin-Lueke-Syndrom (MLS) wird verursacht durch eine ausgepragte Fibrose
der Haut und Gelenke. Erste Symptome sind bereits im Alter von 2 — 4 Wochen zu
erkennen. Im Laufe des ersten Jahres verschlimmert sich die Erkrankung, um sich dann
mit 1 Jahr zu stabilisieren. Als Welpen gedeihen betroffene Hunde nicht gut. AuBerdem
weisen sie verkUrzte duBere Zehen, einen festen Koérperbau aufgrund der verstérkten
Haut und Muskeln sowie eine typische flache Kopfform auf. Die Hunde laufen auf den
vorderen Ballen, was zu einem Ballerina-&hnlichen Gang flhrt. Betroffene Hunde leiden
weiterhin unter Arthrose und Steifheit. Sie zeigen ein ungewdhnlich freundliches Wesen.

Mycobacterium-avium-Komplex-Sensitivitit (MAC)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Zwergschnauzer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Unter Immundefizienzen versteht man Stérungen des Immunsystems, durch die ein er-
hohtes Risiko fur Infektionen besteht. Hunde ohne Immunschwéche sind normalerweise
resistent gegenuber Infektionen mit den ubiquitdr vorkommenden Bakterien Mycobacte-
rium avium mit seinen Subspezies (Mycobacterium-avium-Komplex, MAC) und Myco-
bacterium intracellulare. Die Arbeitsgruppe von Prof. Dr. Giger (Universitat Pennsylvania,
USA) konnte jedoch eine Genvariante beim Zwergschnauzer identifizieren, die mit einer
genetischen Pradisposition und daher mit einer erhdhten Anfélligkeit gegentber MAC
einhergeht. An MAC erkrankte Hunde zeigen haufig die folgenden Symptome: Lethargie,
Appetitlosigkeit, Schwache, Nasenausfluss, Bindehautentziindung (Konjunktivitis),
Durchfall, Schwellung der Lymphknoten, VergréBerung der Leber und der Milz.

Die ersten Symptome zeigen sich Ublicherweise im Alter von 1 — 8 Jahren. Durch die
erbliche Immundefizienz sprechen die Infektionen nur unzureichend auf Behandlungen
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an. Die beschriebene Genvariante im CARD9-Gen wird autosomal-rezessiv vererbt und
scheint eine wichtige Signalkaskade des Immunsystems zu beeinflussen.

Die Arbeitsgruppe von Prof. Dr. Giger hat eine groBe Anzahl an Hunden auf das
Vorliegen einer genetischen Pradisposition fir MAC untersucht und so den nun bei
Laboklin verfigbaren Gentest entwickelt. Wahrend beim Zwergschnauzer eine 100%ige
Korrelation zwischen der beschriebenen Genvariante und der Erkrankung gefunden
wurde, kann die untersuchte Variante sowohl bei anderen Rassen als auch bei anderen
Schnauzer-Varietaten bislang nicht mit der Erkrankung in Verbindung gebracht werden.
Anhand des Gentests kénnen nun sowohl erkrankte Hunde auf das Vorliegen der ge-
netischen Pradisposition untersucht werden als auch Trager (bleiben asymptomatisch,
geben aber das mutierte Gen an die Nachkommen weiter) identifiziert werden.
Mycobacterium avium und Mycobacterium intracellulare kbnnen vom Hund auf den
Menschen Ubertragen werden. Dies stellt fur Tierhalter mit geschwéachtem Immunsystem
eine Gefahr dar.

Myostatin-Mutation (,,Bully*“-Gen)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Whippet

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Whippet ist ein mittelgroBer, kurzhaariger Windhund. Es wurde eine Mutation im
Myostatin-Gen gefunden, bei der man einen signifikanten Zusammenhang zwischen der
Mutation und der Renn-Leistungsfahigkeit beim Whippet feststellen konnte. Hunde mit
einem ,Bully“-Allel (heterozygoter Fall) waren deutlich haufiger in der Top-Renn- Klasse
vertreten. Hunde mit zwei ,,Bully“-Allelen (homozygoter Fall) erscheinen extrem muskulér,
jedoch ist ihre Laufféhigkeit eingeschrankt. AuBerdem weisen sie einen ungewohnlichen
Kérperbau mit einem breiten Kopf, einem betonten Uberbiss, kurzen Beinen und einer
dickeren Taille auf. Diese Whippets nennt man auch ,Bully* Whippets aufgrund ihres
Kdrperbaus, jedoch nicht aufgrund ihres Temperaments. Diese Mutation wurde nicht in
anderen Rassen mit erhdhter Muskelmasse wie Boxer und Mastiff oder in anderen Wind-
hunderassen wie Greyhounds oder Afghanischen Windhunden gefunden.

Myotonia congenita

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung (1) bzw. TagMan SNP Assay (2)

Rasse Australian Cattle Dog, Labrador Retriever (1), Zwergschnauzer (2)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage: Zwergschnauzer;

1 -2 Wochen: Australian Cattle Dog, Labrador Retriever
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Erkrankung

Myotonia congenita ist eine Krankheit, die die Skelettmuskulatur betrifft. Verursacht
wird sie von einer Genmutation, die die Funktion der Chlorid-Kanale beeinflusst und die
entgegen vorheriger Annahmen autosomal-rezessiv vererbt wird. Symptome der Krank-
heit sind vor allem ein steifer, staksiger Gang, der sich allerdings durch Ubung wieder
verbessern lasst. Oft werden Schwierigkeiten beim Schlucken ebenso wie GberméaBiges
Speicheln beobachtet.

ALLE betroffenen Zwergschnauzer zeigten eine abnorme Bezahnung und einen Uber-
biss, in manchen Fallen auch abnormes Bellen. Fir andere Hunderassen und andere
Spezies ist dies kein typisches Krankheitshild.

Nachtblindheit (CSNB)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Fragmentlangenanalyse

Rasse Briard

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Fragmentldngenanalyse 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die Krankheit ist gekennzeichnet durch eine angeborene Nachtblindheit, genannt
Congenital Stationary Night Blindness (CSNB), aufgrund einer Mutation im RPE65-Gen.
Betroffene Tiere zeigen bereits im Alter von ca. 6 Monaten ein stark beeintrachtigtes
Nachtsehvermdgen. Nach einigen Jahren findet sich bei einigen dieser Hunde auch ein-
geschranktes Sehvermdgen unter Tageslichtbedingungen und es kann zur vollstandigen
Erblindung kommen. Klinisch kann die Erkrankung nach Ausbruch durch ein abnormes
Elektroretinogramm mit normaler Wellenform, aber deutlich verringerter Amplitude diag-
nostiziert werden.

Narkolepsie
Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung (1) bzw. TagMan SNP Assay (2)
Rasse Dackel und Dobermann (1); Labrador Retriever (2)
Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 — 5 Werktage: Labrador Retriever;
1 -2 Wochen: Dackel, Dobermann
Erkrankung

Narkolepsie ist eine neurologische Erkrankung, die sich durch Tagesschlafrigkeit mit
einem unwiderstehlichen Schlafdrang zu véllig falschen Zeiten auszeichnet. Das Tier
leidet unter Schlafattacken, Kataplexie und Schlaflahmung, welche teilweise dem REM-
Schlaf ahnelt. Verursacht wird diese Erkrankung durch eine Mutation in dem Gen fr
den Hypocretin (Orexin)-Rezeptor 2.
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Nekrotisierende Meningoenzephalitis (NME/PDE)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Mops

Erbgang autosomal-rezessiv mit unvollstandiger Penetranz; nachgewiesen

wird ein Risikofaktor, der mit der NME (auch PDE, Pug Dog Ence-
phalitis genannt) assoziiert ist
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung
Die Enzephalitis beim Mops ist eine erbliche Autoimmunerkrankung, die sich in einer

schweren Entziindung des zentralen Nervensystems duBert. Dabei kommt es zu einer
genetisch festgelegten Uberreaktion des Immunsystems, bei der die Abwehrzellen die
Nervenzellen des Gehirns schadigen. Betroffene Hunde zeigen die ersten Symptome
normalerweise in einem Alter von 6 Monaten bis zu 3 Jahren. Diese auBern sich in
Orientierungslosigkeit, Krampfen und Zusammenbrichen. Erkrankte Hunde neigen oder
schtteln ihren Kopf, zittern, zeigen einen wackeligen Gang, stolpern und fallen haufig.
Es wurde beobachtet, dass betroffene Hunde dauerhaft im Kreis laufen oder sich den
Kopf kratzen, um Druck und Schmerzen abzubauen. Véllige Verwirrung und Koma sind
spéte Symptome. Der Hund stirbt 3 — 6 Monate nach dem Auftreten der ersten Symptome.

Nemalin-Myopathie (NM)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse American Bulldog

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Nemalin-Myopathie (NM) beim American Bulldog ist eine erbliche Krankheit, die
durch eine rezessive Mutation im NEB-Gen verursacht wird.

Betroffene Hunde zeigen eine Vielzahl muskulérer Stérungen wie Muskelschwéche,
Muskelhypotonie, Hypoventilation und Schluckbeschwerden. Typischerweise finden sich
stdbchen- oder fadenférmige Strukturen, die Nemalin-Kdrperchen, in einer Muskelbiopsie.

Neonatale cortikale cerebelldre Abiotrophie (NCCD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse (1) bzw. Sequenzierung (2)
Rasse Beagle (1), Magyar Vizsla (2)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Die cerebellare Abiotrophie ist eine Erbkrankheit, die zum programmierten Zelltod der

Purkinje-Zellen im Kleinhirn fUhrt. Durch das Absterben der Zellen kommt es zu Sto-
rungen der Motorik und des Gleichgewichtes. Betroffene Tiere zeigen schon kurz nach
der Geburt oder im sehr jungen Alter Symptome wie Tremor, Ataxien und spastische
Lahmungen.

Neonatale Enzephalopathie (NEWS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Pudel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Bei der neonatalen Enzephalopathie (NEWS) handelt es sich um eine Fehlbildung des
Kleinhirns aufgrund einer Mutation im CFA36-Gen, die beim GroBpudel beschrieben ist.
Das CFA36-Gen codiert fir den Activating Transcription Factor 2 (ATF-2), ein vollstandiger
Verlust dieses Proteins bei homozygot betroffenen Hunden fuhrt zu einem verkleinerten
Cerebellum, das haufig Fehlbildungen aufweist. Erkrankte Welpen sind bereits bei der
Geburt relativ klein und schwach, viele von ihnen sterben in der ersten Lebenswoche.
Diejenigen, die die erste Woche Uberleben, entwickeln starke Ataxie und Tremor.
Zwischen der 4. und 6. Lebenswoche treten haufig generalisierte, tonisch-klonische
Krampfanfalle auf, die kaum therapeutisch behandelt werden kdnnen. Bislang starben alle
betroffenen Welpen oder mussten eingeschléfert werden, bevor sie 8 Wochen alt waren.

Neuralrohrdefekt (NTD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Weimaraner

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Neuralrohrdefekte werden durch einen abnormalen Verschluss oder eine abnormale
Entwicklung des Neuralrohrs wéhrend der Embryogenese verursacht. Beim Weimaraner
konnte eine Mutation im Homeobox-Gen NKX2-8, welches im Neuronalrohr exprimiert
wird, gefunden werden. Der Neuralrohrdefekt beim Weimaraner ist durch eine nicht-
progressiv verlaufende Form der Ataxie gekennzeichnet und verursacht folgende Symp-
tome: ungewohnliche Haarstreifen am Ricken, geknickter Schwanz, Skoliose in der
Lendenregion, Paraparese, hasendhnliches Hupfen, geduckte Haltung.
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Neuroaxonale Dystrophie (NAD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay und ggf. Sequenzierung

Rasse Lagotto Romagnolo, Papillon, Rottweiler, Spanischer Wasserhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen

Erkrankung

Die neuroaxonale Dystrophie (NAD) ist im Allgemeinen durch eine spezifische Histologie
und neurodegenerative Pathologie des zentralen und/oder peripheren Nervensystems
charakterisiert. So wie bei vielen anderen neurologischen Erkrankungen kénnen die
Symptome stark variieren. Die Erkrankung ist somit schwer zu diagnostizieren. Erste
Symptome zeigen sich bereits frih in der Entwicklung. Bei Hunden treten bei reinerbig
betroffenen Tieren fotale LAhmung in der spaten Trachtigkeit, multiple Gelenkversteifung
und Lungenunterentwicklung auf. Welpen sterben normalerweise kurz nach der Geburt
an Lungenversagen und zeigen im gesamten Nervensystem angeschwollene, sphérische
Axone im histologischen Befund.

Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung (1);
Sequenzierung (2) bzw. TagMan SNP Assay und
Sequenzierung (3)

Rasse American Bulldog (1), Australian Cattle Dog (3), Australian She-
pherd (1), Border Collie (1), Cane Corso lItaliano (2), Chihuahua (2),
Chinese Crested Dog (2), Dackel (2), English Setter (1), Golden
Retriever (1), Gordon Setter (1), Miniature American Shepherd (1),
Saluki (2), Tibet Terrier (1)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen: American Bull-
dog, Australian Shepherd, Border Collie, English Setter, Golden
Retriever, Gordon Setter, Miniature American Shepherd, Tibet
Terrier
1 -2 Wochen: Australian Cattle Dog, Cane Corso lItaliano,
Chinese Crested Dog, Chihuahua, Dackel, Saluki

Erkrankung
Es handelt sich hierbei um eine neurodegenerative Erkrankung aufgrund von lysosomalen

Speicherdefekten. Klinische Symptome sind Verhaltens&nderungen (Unruhe, Aggressi-
vitat, Angst). Die Hunde kdnnen auch unter epileptischen Zustdnden und Sehstérungen
leiden. Die meisten Tiere verlieren die Fahigkeit, die alltdglichen Muskelaktivitaten wie
Fressen und Laufen zu koordinieren. Das Alter, in dem die Erkrankung beginnt, sowie
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der Schweregrad kénnen stark variieren. Beim Tibet Terrier treten die ersten Symptome
im Erwachsenenalter auf. Mit zunehmender Neurodegeneration entwickeln alle Hunde
psychische Abnormalitdten und Ataxie.

Neuronale Ceroid-Lipofuszinose* (NCL) beim American Staffordshire Terrier

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor

Rasse American Staffordshire Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

siehe Erkrankung neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL)

Nierendysplasie und Leberfibrose (RHDN)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Norwich Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Unter Ziliopathien versteht man strukturelle oder funktionelle Defekte primarer Zilien. Primére
Zilien sind antennenahnliche Strukturen, die bei Wirbeltieren auf den Zelloberflachen von
fast allen Zelltypen vorkommen. Sie spielen eine wichtige Rolle bei der Signalweiterleitung
und Organogenese und fungieren als Sensoren fUr die extrazelluldre Umgebung.

Bei der Rasse Norwich Terrier kann eine Genvariante mit einer letalen Ziliopathie in
Verbindung gebracht werden, welche eine zystische Nierendysplasie und Leberfibrose
verursacht. Bei betroffenen Welpen konnten die folgenden Symptome beobachtet werden:
vergréBerte und diffus zystische Nieren, Leberfibrose, subkutane Odeme, Wasser im
Brust- und/oder Bauchraum, unterentwickelte Lungen, Gaumenspalte, Ausstlipung des
Zwerchfells bzw. Zwerchfellbruch.

Betroffene Welpen sterben in der Regel direkt nach der Geburt oder wenige Tage danach.

Nierenzellkarzinom und nodulidre Dermatofibrose (RCND)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Deutscher Schaferhund

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
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Erkrankung
Das erbliche Nierenzellkarzinom und die nodulare Dematofibrose (RCND) umfasst

Symptome wie bilaterale, multifokale Tumore in der Niere, Uterusmyome bei weiblichen
Tieren und Hautknoten, die aus dicht gepackten Kollagenfasern bestehen. Eine ur-
sachliche Mutation wurde gefunden und fUr die Rasse des Deutschen Schaferhundes
wissenschaftlich beschrieben.

Diese Krebserkrankung vererbt sich dominant. Tiere, bei denen das mutierte Allel rein-
erbig vorliegt, versterben mit hoher Wahrscheinlichkeit bereits im Mutterleib.

Oberes Luftweg-Syndrom (UAS)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Norwich Terrier

Erbgang autosomal rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Norwich Terrier wird als "mesocephale” Rasse eingestuft. Wahrend brachycephale
Rassen eine Pradisposition flr das Brachycephalic Obstructive Airway Syndrome (BOAS)
tragen, kann bei Norwich Terriern haufig das Upper Airway Syndrome (UAS) gefunden
werden. Bei beiden Syndromen (UAS und BOAS) kann es durch Einengungen der
Atemwege zu Atemproblemen, Hitze- und Belastungsintoleranz, Zyanose und Kollaps
kommen.

Beim Norwich Terrier wurde eine Variante im ADAMTS3-Gen gefunden, die mit dem
Upper Airway Syndrome (UAS) assoziiert werden kann. Homozygot betroffene Hunde
besitzen ein verlangertes Gaumensegel, das Uber den Kehldeckel hervorsteht. Zudem
sind die Knorpel gekippt und reichen in den Luftweg hinein, die normalerweise am
Kehlkopf vorhandenen Schleimhautaussackungen (Larynx-Ventrikel) sind evertiert (nach
innen zum Kehlkopf "umgestiipt") und es kann zu Stimmfalten-Odemen kommen.

Paroxysmale Exercise-Induced Dyskinesie (PED)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Shetland Sheepdog

Erbgang wahrscheinlich autosomal-dominant (noch in Erforschung)
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Paroxysmale Bewegungsstérungen sind eine Gruppe unterschiedlicher neurologischer
Erkrankungen, die durch Episoden unwillkirlicher Bewegungen gekennzeichnet sind.
Die Paroxysmale exercise-induced Dyskinesie (PED) stellt eine Form dieser Bewegungs-
stérungen dar, bei der die Anfallserscheinungen durch Stress oder Aufregung ausgeldst
werden kdnnen.
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Beim Shetland Sheepdog konnte eine Variante im PCK2 (phosphoenolpyruvate
caboxykinase 2)-Gen gefunden werden, die zu PED fUhren kann. Die betroffenen Hunde
zeigen Episoden von allgemeiner Ataxie (Stérungen der Muskelbewegungen) mit einem
auffalligen Gangbild (Hypermetrie) und einer erhdhten Muskelspannung (Hypertonie)

in allen vier Beinen, sowie verminderter mentaler Aktivitét und eines milden Tremors
(Muskelzucken). Die Episoden kénnen wenige Minuten bis mehrere Stunden andauern
und werden durch innere Anspannung ausgeldst, wie beim Spielen, nach Erschrecken
durch unerwartete Gerausche oder bei heiBem Wetter. Blutuntersuchungen zeigen
milde Laktatazidose und Laktaturie, leicht erhdhte Serum-Creatinkinase (CK)-Werte
sowie Hypoglykamie (Unterzuckerung).

Gutes Stressmanagement, eine spezifische Diat (gluten- und getreidefrei, Meeres-
friichte-basiert mit hohem Tryptophan-Anteil) sowie eine Therapie mit antiepileptischen
Medikamenten (Carboanhydrasehemmer wie Acetazolamid oder Zonisamid) kénnen die
Frequenz der Episoden beeinflussen und die Symptome vermindern oder gar komplett
unterdriicken. So kénnen betroffene Hunde trotz der Erkrankung ein Leben mit guter
Lebensqualitat und einer normalen Lebenserwartung fuhren.

Paroxysmale Dyskinesie (PxD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Irischer Soft Coated Wheaten Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Paroxysmale Dyskinesie umfasst eine Gruppe von heterogenen Bewegungsstdrungen. In
der Rasse Irischer Soft Coated Wheaten Terrier zeigt sich eine frihe Form dieser Stérung,
die autosomal-rezessiv vererbt wird. Betroffene Hunde leiden unter Episoden von
unwillkrlichen, plétzlichen, unregelmaBigen und nicht vorhersehbaren Bewegungen der
Extremitaten, insbesondere der Hinterbeine, sog. Hyperkinesien. Diese Anfélle dauern
Minuten bis Stunden und treten bis zu 10- mal am Tag auf. Die Symptome beginnen
typischerweise in einem Alter von 2 Jahren und verschlechtern sich im Laufe des Lebens.

Phosphofruktokinase-Defizienz (PFKD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse American Cocker Spaniel, Deutscher Wachtelhund, English Springer
Spaniel, Whippet

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei dieser Erkrankung handelt es sich um einen vererbten Mangel des Enzyms Phos-
phofruktokinase. Die Phosphofruktokinase gilt als das zentral regulierende Enzym in der
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Glykolyse. Ohne dieses kénnen Muskelzellen und rote Blutkdrperchen nicht ausreichend
Energie fur ihnren Bedarf produzieren. Der Enzymmangel fihrt durch die Zerstérung von
roten Blutkdrperchen zur Rotfarbung des Harns, zur Blutarmut und Gelbsucht. Weitere
Symptome dieser Erkrankung sind Bewegungsintoleranz und Muskelkrampfe. Ausge-
|6st werden solche Krisen insbesondere durch Aufregung, anstrengende Bewegung
oder ausgiebiges Bellen.

Polyzystische Nierenerkrankung (PKD)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Bull Terrier

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die polyzystische Nierenerkrankung fUhrt neben der Bildung von Zysten in Leber und
Bauchspeicheldrise zur Bildung von flissigkeitsgeflllten Zysten in der Niere, die letzt-
endlich das Nierenversagen verursachen, das zum Tode eines betroffenen Hundes fuhrt.
Die PKD tritt beim Bull Terrier im mittleren Alter auf.

Postoperative Blutung (P2Y12-Mutation)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse GroBer Schweizer Sennenhund
Erbgang autosomal-dominant

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim GroBen Schweizer Sennenhund flhrt eine Mutation im P2Y12-Gen zu schweren
Gerinnungsstérungen. Problematisch ist dabei, dass betroffene Tiere normalerweise
keine frlih erkennbaren spontanen Blutungen zeigen. Erst bei gréBeren chirurgischen
Eingriffen oder schwereren Verletzungen entstehen starke Blutungen, die haufig tédlich
enden. Daher ist der genetische Test als praventive MaBnahme vor einer Operation
diagnostisch sinnvall.

Prékallikrein-Defizienz (KLK)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Shih Tzu

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Die Prakallikrein-Defizienz (KLK) fuhrt zwar zum Ausfall von Prakallikrein, einem Be-

standteil der Gerinnungskaskade, ist jedoch nicht mit einer verstérkten Blutungsneigung
assoziiert. Lediglich im Zusammenhang mit anderen Ausféllen in der Gerinnungs-
kaskade (Faktor VII, VIIl und IX Defizienzen) wurde eine verstarkte Blutungsneigung in
wenigen Fallen beschrieben. Die ursachliche Mutation ist beim Shih Tzu bekannt.

Primére cilidre Dyskinesie (PCD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung (1); Sequenzierung (2)
Rasse Alaskan Malamute (2), Bobtail (1)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen: Bobtail;

1 -2 Wochen: Alaskan Malamute

Erkrankung
Dieses Syndrom ist gekennzeichnet durch wiederkehrende Infekte des Respirations-

traktes sowie verminderte Fruchtbarkeit der Riden. In etwa 50% der Félle kommt es
zum Situs inversus (Kartagener-Syndrom). Die Ursache liegt in der Bewegungsunféhig-
keit der Zilien, die fUr die Reinigung der Luftwege sowie flr die Bewegung der Spermien
verantwortlich sind.

Primére Hyperoxalurie (PH)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Coton de Tuléar

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 —2 Wochen

Erkrankung

Die primare Hyperoxalurie (PH) ist eine seltene Erbkrankheit. Bei PH ist der Glyoxylat-
Stoffwechsel, der fur die Neubildung von kérpereigener Glukose notwendig ist, ge-
stort. Eine Punktmutation im Gen fUr die Expression der Stoffwechselenzyme Alanin-
Glyoxylat-Aminotransferase bzw. der Glyoxylat-Reduktase flhrt zu einer verminderten
Produktion dieser Stoffe.

Dadurch kommt es zur Ansammlung von Oxalat und anschlieBender Bildung von
Calciumoxalat-Kristallen in den Harnorganen. Die Kristalle lagern sich zuséatzlich im
Nierengewebe an und kénnen so zu einer eingeschrankten Nierenfunktion fuhren.

Primére Linsenluxation (PLL)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
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Rasse American Eskimo Dog, American Hairless Terrier, Australian Cattle
Dog, Chinese Crested Dog, Dansk-Svensk Gardshund, Deutscher
Jagdterrier, Fox Terrier, Jack Russell Terrier, Lakeland Terrier, Lan-
cashire Heeler, Lucas Terrier, Miniature Bull Terrier, Mops, Norfolk
Terrier, Norwich Terrier, Parson Russell Terrier, Patterdale Terrier,
Rat Terrier, Sealyham Terrier, Teddy Roosevelt Terrier, Tenterfield
Terrier, Tibet-Terrier, Toy Fox Terrier, Volpino ltaliano, Welsh Terrier,
Westfalen Terrier, Yorkshire Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv; in der Literatur wird beschrieben, dass trotz
des autosomal-rezessiven Erbgangs auch 2 — 20% der PLL-Trager-
tiere (N/PLL) im Laufe ihres Lebens an PLL erkranken kénnen

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung
Die Linse wird von den sog. Zonulafasern an ihrem Platz im Auge gehalten. Fehlt dieser

Halt, kann sich die Linse verschieben (luxieren). Hierdurch kann es in der Folge

zu schmerzhaften Glaukomen und voélliger Erblindung kommen. Eine Linsenluxation
(PLL) kann angeboren oder erworben sein, daher kann auch bei einem genetisch nicht
betroffenen Hund eine Linsenluxation auftreten. Im Falle der genetisch bedingten Form
der PLL kann man bereits im Alter von 20 Monaten Veranderungen in der Struktur der
Zonulafasern nachweisen. Die Luxation erfolgt typischerweise im Alter zwischen 3 und
8 Jahren.

Primares Weitwinkel-Glaukom (POAG)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung bzw. Fragmentldangenanalyse (Petit Basset Griffon
Vendéen)

Rasse Basset Fauve de Bretagne, Basset Hound, Beagle, Norwegischer
Elchhund, Petit Basset Griffon Vendéen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim priméren Weitwinkel-Glaukom handelt es sich um eine genetisch bedingte Binde-
gewebsstérung im Auge. Diese hat zur Folge, dass das Kammerwasser nicht richtig ab-
flieBen kann und sich der Druck im Auge erhdht. Dadurch wird schlieBlich der Sehnerv
und die Netzhaut beeinflusst, was zu Sehausféllen und letztlich Blindheit fihren kann.
Erste Symptome umfassen geweitete Pupillen, rote Augen, trlibe Hornhaut und einen
erhohten Augeninnendruck. Bei weiterer Zunahme des Drucks entstehen Schmerzen,
die zu Fressunlust, Kratzen am Auge, Reiben des Kopfes an Gegenstanden und
Aggressivitat fuhren kénnen. Bei frihzeitiger Diagnose kann eine Schadigung des
Sehnervs und der Netzhaut durch st&ndige medikamentdse Senkung des Augeninnen-
drucks vermieden werden. Die Auspragung ist von Rasse zu Rasse unterschiedlich.
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Wéhrend die Symptomatik beim Beagle zum Beispiel bereits im Alter von 8 — 16 Monaten
beginnt, wird die klinische Auspragung beim Elchhund erst im mittleren bis spéaten
Lebensalter sichtbar.

Beim Petit Basset Griffon Vendéen kommt es zu einem leicht, aber dauerhaft erhéhten
Augeninnendruck (IOP) und einer Linsenluxation. Die ersten Symptome treten ab einem
Alter von 3 — 4 Jahren auf und nehmen mit der Zeit immer weiter zu. Im spéateren Stadi-
um kommt es zur VergréBerung des Augapfels, zur Degeneration der Retina sowie zur
Deformation der Sehnervenpapille. Man geht davon aus, dass POAG bei dieser Rasse
keine Schmerzen ausldst. Daher nehmen die Besitzer betroffener Hunde die Erkran-
kung meist erst durch die VergréBerung des Augapfels und die Sehbeeintrachtigungen
wahr.

Primares Weitwinkel-Glaukom und Linsenluxation (POAG/PLL)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Shar Pei

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Das priméare Weitwinkel-Glaukom (POAG) ist eine genetisch bedingte Bindegewebs-
stérung im Auge. Diese bewirkt, dass das Kammerwasser nicht richtig abflieBen kann.
Der dadurch steigende Innendruck im Auge belastet den Sehnerv und die Netzhaut,

ist fr den Hund schmerzhaft und kann letztlich zur Erblindung fiihren. Die Symptome
umfassen geweitete Pupillen, rote Augen, triibe Hornhaut und einen erhdhten Augen-
innendruck. Bei starker Zunahme des Drucks entstehen groBe Schmerzen, die zu
Fressunlust, Kratzen am Auge, Reiben des Kopfes an Gegenstédnden und Aggressivitat
fUhren kénnen.

Die Bindegewebsstdrung verursacht oftmals auch eine Luxation der Linse im Auge (PLL).
Die meisten betroffenen Hunde erkranken etwa mit 4 — 6 Jahren.

Progressive Retinaatrophie (PRA)

Die progressive Retinaatrophie (PRA) steht fur eine Gruppe von erblich bedingten
Photorezeptor-Stérungen der Netzhaut, die bei verschiedenen Hunderassen durch unter-
schiedliche Mutationen hervorgerufen werden. Die progressive Retinaatrophie (PRA) ist
eine fortschreitende Erkrankung der Netzhaut (Retina). Dabei werden die Photorezep-
toren des Auges im Laufe der Zeit zerstort. Die Veranderungen verlaufen bilateral und
symmetrisch.

Die Netzhaut ist eine Schicht von spezialisiertem Nervengewebe an der hinteren Innen-
seite des Auges. Man unterscheidet in der Netzhaut 2 Photorezeptortypen: Stabchen
und Zapfen. Die Stabchen (rod) sind spezialisiert auf die Signalaufnahme im Dammer-
licht. Die Zapfen (cone) dagegen sind zustandig flr die Verarbeitung des Tageslichts und
fUr das Farbsehen.
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Bei den meisten PRA-Formen verlieren zuerst die Stédbchenzellen ihre normale Funktion.
Dies fuhrt zu zunehmender Nachtblindheit sowie dem Verlust der Anpassung des Seh-
vermdgens. Durch die Degeneration der Zapfenzellen kommt es schlieBlich zur vélligen
Erblindung des Hundes. Der Beginn der Erkrankung variiert innerhalb einer Rasse, haufig
erfolgt aber die Diagnose erst im Alter von ca. 6 Jahren. Man unterscheidet sich spéat
entwickelnde degenerative Veranderungen von sich bereits im Welpenalter klinisch
manifestierenden dysplastischen Stérungen. Abgesehen vom Lebensalter, in dem die
Erkrankung in Erscheinung tritt, sind die klinischen und ophthalmologischen Symptome
ahnlich. Betroffene Hunde zeigen eine bilaterale Mydriasis, das Tapetum lucidum reflek-
tiert verstarkt und das retinale GefaBnetz erscheint atrophisch.

Typen der Progressiven Retinaatrophie:

Basenji PRA (Bas_PRA1)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Basenji

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die mittels Gentest nachweisbare Form der PRA beim Basenji beginnt mit etwa 5 Jahren.
Nicht alle erkrankten Hunde tragen die bisher bekannte Mutation, auch Bas_PRA1
genannt, sodass es eine oder mehrere weitere genetische Ursachen fir die PRA geben
muss.

Progressive Retinaatrophie (BBS2-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Shetland Sheepdog

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Shetland Sheepdog (Shelt)) konnte eine genetische Variante im Bardet-Biedl-
Syndrom 2 (BBS2)-Gen identifiziert werden, welche, neben der bereits bekannten
CNGA1-Variante, mit einer PRA einhergeht. Typischerweise zeigen die betroffenen
Hunde zunéchst eine Nachtblindheit, gefolgt von einer deutlichen Verschlechterung des
Sehens bei Tageslicht und in manchen Féllen auch einer sekundéren Katarakt (grauer
Star). Das Alter zu Beginn der Erkrankung ist sehr variabel, beschrieben wurden die ers-
ten Symptome ab einem Alter von 8 — 10 Jahren. Zusétzlich zur PRA kénnen betroffene
Hunde auch rasseuntypische phanotypische Merkmale aufzeigen, wie eine aufwarts
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gekrimmte Schnauze, eine untypisch wellenférmige Haarstruktur und dentale Auffallig-
keiten. Diese Eigenschaften sind vergleichbar mit den Kennzeichen des humanen
Bardet Biedl-Syndroms.

Progressive Retinaatrophie (CNGA1_PRA, Shet_PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Shetland Sheepdog

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Erste Anzeichen der PRA beim Shetland Sheepdog kdnnen ab dem zweiten Lebensjahr,
moglicherweise auch vorher diagnostiziert werden. Die beim Sheltie ebenfalls auftretende
sLangsam voranschreitende Retinopathie” (SPR) &hnelt in der Symptomatik der PRA

in den Anfangsstadien und kann ophthalmologisch nur durch ein ERG unterschieden
werden.

Neben der durch diesen Gentest erfassten Mutation im CNGAT-Gen scheint noch
mindestens eine weitere Mutation zu existieren, die fur die Auspragung einer PRA beim
Sheltie verantwortlich ist. Diese ist Gegenstand fortlaufender Forschung.

Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse (Gel)

Rasse Beagle, Bolonka Zwetna, Clumber Spaniel, Curly Coated Retriever,
Dackel, English Springer Spaniel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 14 Werktage

Erkrankung

Wahrend es bei den meisten anderen vererbbaren Erkrankungen der Netzhaut zuerst zu
einer Zerstdrung der Stabchenzellen und nachfolgend zu einer Zerstérung der Zapfen-
zellen der Retina kommt, ist fur die cord1-PRA der frihzeitige Verlust der Zapfenzellen
der Netzhaut charakteristisch.

Die ersten Klinischen Symptome der cord1-PRA k&énnen im Alter von 6 Monaten auftreten,
manche genetisch betroffenen Hunde zeigen allerdings auch in hdherem Alter keine
sichtbaren klinischen Symptome.

Der Zusammenhang zwischen der bekannten genetische Variante der cord1-PRA und
dem Auftreten der Erkrankung wird wissenschaftlich noch diskutiert.
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Progressive Retinaatrophie (crd-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Dackel

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die crd-PRA beim Dackel ist eine Erkrankung der Netzhaut (Retina) des Auges, der
eine Deletion im Nephronophthisis-4-Gen (NPHP4) zugrunde liegt. Wahrend es bei den
meisten anderen vererbbaren Erkrankungen der Netzhaut zuerst zu einer Zerstérung
der Stébchenzellen und nachfolgend zu einer Zerstérung der Zapfenzellen der Retina
kommt, ist fUr die crd-PRA der frlhzeitige Verlust der Zapfenzellen der Netzhaut charak-
teristisch. Durch diese Zerstérung kommt es hauptséchlich zu einem Verlust des Farb-
sehens. Die Funktion der Stabchen (Nachtsicht) bleibt gréBtenteils erhalten, wéhrend
es bei vollstandiger Auspragung des Krankheitsbildes zu einem Verlust des Tagsehens
kommt.

Die ersten klinischen Symptome der crd-PRA kénnen im Alter von 6 Monaten auftreten.
Nach ca. 1 — 2 Jahren kommt es zur Ausprégung des vollstdndigen Krankheitsbildes
(Tagblindheit).

Progressive Retinaatrophie (crd1-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse American Staffordshire Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Fur die crd-PRA st der friihzeitige Verlust der Zapfenzellen der Netzhaut charakteristisch.
Durch diese Zerstérung kommt es hauptséchlich zu einem Verlust des Farbsehens (Tag-
blindheit). Die Funktion der Stabchen (Nachsicht) bleibt zundchst groBtenteils erhalten.
Die ersten klinischen Symptome der crd-PRA kénnen im Alter von 6 Monaten auftreten.
Nach ca. 1 — 2 Jahren kommt es zur Auspragung des vollstandigen Krankheitsbildes
(Blindheit).

Progressive Retinaatrophie (crd2-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse American Pitbull Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

96

LABOGEN

Erkrankung
siehe Text crd1-PRA

Progressive Retinaatrophie (crd3-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse (Gel)
Rasse Irischer Glen of Imaal Terrier
Erbgang vermutlich autosomal-rezessiv
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Retina der betroffenen Hunde zeigt im jungen Alter zundchst keine Auffalligkeiten,
im Alter von 12 — 24 Monaten kommt es aber zuerst zu einer Degeneration der Zapfen-
und spéater auch der Stédbchen-Photorezeptorzellen. Erste Anzeichen der Erkrankung
sind typischerweise Probleme beim Ausweichen vor Hindernissen im Dammerlicht. Die
Degeneration der Photorezeptoren nimmt mit der Zeit immer weiter zu; bis zur vollstén-
digen Erblindung k&nnen aber mehrere Jahre vergehen. So kann diese Form der PRA
meist auch erst im Alter von 3 — 5 Jahren durch ophthalmologische Untersuchungen
erkannt werden.

Progressive Retinaatrophie (dominante Form)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Bullmastiff und Mastiff

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die PRA bei diesen beiden Rassen wird im Gegensatz zu den meisten anderen bekann-
ten Formen der PRA autosomal-dominant vererbt. Somit gibt es keine Tréger, die
Hunde sind entweder normal oder betroffen. Die Rassen Bullmastiff und Mastiff sind
von der spaten Form der PRA betroffen. Der Verlust der Sehfahigkeit erfolgt erst relativ
spat und wird daher zun&chst meist nicht bemerkt. Da die Erblindung erst erkannt wird,
wenn der Hund mehrere Jahre alt ist, ist es wichtig vor einem Zuchteinsatz des Hundes
Zu wissen, ob es sich bei diesem um einen Betroffenen handelt.

Progressive Retinaatrophie (eo-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Portugiesischer Wasserhund, Spanischer Wasserhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Beim Portugiesischen und Spanischen Wasserhund kommt neben der Prcd-PRA, deren

Symptome eher in einem fortgeschrittenerem Alter auftreten, die sogenannte early-onset-
PRA (eo-PRA) vor, die schon in einem jungen Alter zu Sehbeeintrachtigungen flhren
kann. Besitzer von eo-PRA betroffenen Hunden berichten von ersten Sehstérungen

im Alter von etwa 1,5 Jahren, wahrend die Hunde im Alter von 4,5 Jahren bereits als
weitgehend blind beschrieben werden. Die eo-PRA wird durch eine Variante im PDEGB-
Gen verursacht, die autosomal-rezessiv vererbt wird. Bei dieser Form der PRA kann die
Diagnose durch eine klinische Augenuntersuchung haufig erst einige Zeit spéter gestellt
werden, nachdem die Besitzer bereits erste Veranderungen festgestellt haben.

Progressive Retinaatrophie (generalisierte PRA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Schapendoes

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

siehe Einleitungstext zur progressiven Retinaatrophie (PRA)

Progressive Retinaatrophie (GR_PRA1 und GR_PRA2)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Golden Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

Der Beginn der Erkrankung variiert innerhalb der Rasse, haufig erfolgt aber die Diagnose
erst im Alter von ca. 5 Jahren. Bislang sind 2 flir den Golden Retriever spezifische Muta-
tionen bekannt, die als GR_PRAT und GR_PRAZ2 bezeichnet werden. Klinisch unter-
scheiden sich die Symptome kaum voneinander, ebenso wie von der auch in der Rasse
vorkommenden prcd-PRA.

Progressive Retinaatrophie (IFT122-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay und ggf. Sequenzierung
Rasse Lapplandischer Rentierhund

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen

98

LABOGEN

Erkrankung
Beim Lapplandischen Rentierhund kommen unterschiedliche Formen erblicher retinaler

Dystrophien vor. Es k&nnen jedoch nicht alle dieser Félle durch die bereits bekannten
genetischen Varianten der prcd-PRA und der caninen multifokalen Retinopathie 3
(CMRB) erklart werden. Eine Variante des Intraflagellar-Transport 122 (IFT122)-Gens
konnte nun mit einer weiteren Form der PRA beim Lapplandischen Rentierhund as-
soziiert werden. Die IFT122-PRA-Variante wird autosomal-rezessiv vererbt. Das erste
Anzeichen der Erkrankung ist typischerweise zunehmende Nachtblindheit, die durch die
Degeneration der Stabchenzellen bedingt wird. Diese Form der PRA wird meist im Alter
von 5 — 12 Jahren diagnostiziert. Da die Erkrankung langsam fortschreitet, besitzen
manche betroffenen Hunde aber auch im Alter von 13 Jahren noch einen Teil ihres
Sehvermbgens.

Progressive Retinaatrophie (JPH2-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Shih Tzu

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Shih Tzu konnte eine genetische Yariante im JPH2 (Junctophilin)-Gen gefunden
werden, die mit einer PRA einhergeht. Uber erste Anzeichen der PRA bei dieser Rasse
wurde von den Besitzern betroffener Hunde ab einem Alter von 5 — 9 Jahren berichtet.

Progressive Retinaatrophie (NECAP1-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Riesenschnauzer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Riesenschnauzer wurde eine Variante im sogenannten NECAP1-Gen gefunden,
die mit einer neuen Form der PRA assoziiert werden kann. Die ersten Symptome dieser
PRA-Form werden in einem Alter von etwa 4 Jahren beschrieben. Das NECAP1-

Gen codiert fUr ein Protein, das an der Clathrin-vermittelten Endozytose (CEM) in den
Synapsen beteiligt ist. Man geht davon aus, dass durch das Verhindern dieser CEM in
der Retina betroffener Hunde Rhodopsin in den Photorezeptoren akkumuliert, was zu
Zelltod und einer Degeneration der Retina flhrt.
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Progressive Retinaatrophie (pap-PRA1)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Papillon und Phalene

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Der Erkrankungsbeginn sowie die Stérke der Symptome variieren bei der PRA-Form in
diesen Rassen stark, vermutlich abh&ngig vom unterschiedlichen genetischen Hinter-
grund. Die mit diesem Gentest nachweisbare Mutation erklart etwa 70% der PRA-Félle,
woraus zu folgern ist, dass es mindestens noch eine weitere genetische Ursache flir
PRA in diesen Rassen geben muss.

Progressive Retinaatrophie (PRA3)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Tibet Spaniel, Tibet-Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei den Rassen Tibet Spaniel und Tibet-Terrier konnte eine genetische Variante des
FAM161A-Gens gefunden werden, welche die sogenannte PRA3 auslost. Das FAM161A-
Gen codiert fUr ein Protein der Zilien und wird an den Photorezeptorzellen der Retina
exprimiert. Betroffene Hunde zeigen die PRA-typischen Symptome erst relativ spat, etwa
ab 5 Jahren. Jedoch kdnnen nicht alle ophthalmologisch von PRA betroffenen Félle der
Tibet Spaniels und Tibet-Terrier anhand der PRAS-Variante erklart werden. Man geht da-
von aus, dass weitere bislang unbekannte PRA-ausldsende Varianten neben der PRA3-
Variante, und auch neben der rcd4-PRA-Variante beim Tibet-Terrier, vorkommen kénnen.

Progressive Retinaatrophie (PRA4)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Lhasa Apso

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Lhasa Apso konnte eine Variante im IMPG2-Gen mit einer progressiven Retinaatro-
phie assoziiert werden. Die ersten klinischen Anzeichen der Erkrankung kdnnen bereits im
Alter von 2,5 Jahren auftreten, wobei das Alter aber sehr variabel ist. Zudem bemerken
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die Besitzer betroffener Hunde die Sehbeeintrachtigungen oft erst mehrere Jahre nach
dem Beginn der Erkrankung.

Progressive Retinaatrophie* (prcd-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor
Rasse American Cocker Spaniel, American Eskimo Dog, Australian Cattle

Dog, Australian Shepherd, Australian Silky Terrier, Australian
Stumpy Tail Cattle Dog, Barbet, Bearded Collie, Bologneser,
Bolonka Zwetna, Chesapeake Bay Retriever, Chihuahua, Chinese
Crested Dog, English Cocker Spaniel, English Shepherd, Entlebucher
Sennenhund, Finnischer Lapphund, Golden Retriever, Jack Russell
Terrier, Karelischer Bérenhund, Kuvasz, Labrador Retriever, Lagotto
Romagnolo, Lapplandischer Rentierhund, Markiesje, Miniature
American Shepherd, Norwegischer Elchhund, Nova Scotia Duck
Tolling Retriever, Parson Russell Terrier, Portugiesischer Wasser-
hund, Pudel, Riesenschnauzer, Schipperke, Schwedischer Lapp-
hund, Spanischer Wasserhund, Spitz, Waller, Yorkshire Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 1 -2 Wochen
Erkrankung

Es werden 2 Typen von Photorezeptoren unterschieden: Stabchen und Zapfen. Die
Stébchenzellen sind spezialisiert auf das Dammerungs- (Hell-Dunkel-) und Kontrast-
sehen. Die Zapfenzellen hingegen konzentrieren sich auf das Tages- und Farbsehen. Bei
der prcd-PRA verlieren zuerst die Stabchenzellen ihre normale Funktion, dies fuhrt zu
fortschreitender Nachtblindheit und einem Verlust der Anpassung des Sehvermdgens.
Im spateren Stadium werden auch die Zapfenzellen zerstdrt, sodass es schlieflich zur
volligen Erblindung des Hundes kommt. Die klinischen Symptome treten in der Regel
schon in der frihen Jugend auf, bei den verschieden Hunderassen allerdings zu unter-
schiedlichen Zeitpunkten.

Progressive Retinaatrophie - prcd-PRA
fur validierte Rassen

u frei
Trager

| betroffen

1%
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Progressive Retinaatrophie (rcd1-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Irish Red and White Setter, Irish Red Setter
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

siehe Erkrankung rcd4-PRA

Progressive Retinaatrophie (rcd1a-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Sloughi

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Sloughi handelt es sich um eine Dysplasie von Zapfen und Stabchen, eine sog.
Rod-cone-dysplasia type 1 (rcd1). Diese ist als rcd1a beschrieben. Die rcd1-Mutation
wird autosomal-rezessiv vererbt und ist durch einen friihen Krankheitsbeginn gekenn-
zeichnet.

Progressive Retinaatrophie (rcd2-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Collie (Kurzhaar und Langhaar)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die ,,Collie-PRA" oder auch genannt Rod-cone-Dysplasie Typ 2 (rcd2) stellt beim
Langhaar- und Kurzhaarcollie seit Jahrzehnten ein gesundheitliches Problem dar. Eine
abnorme Entwicklung der Zapfen und Stabchen flhrt zu einem frihzeitigen Auftreten
der Nachtblindheit, die typischerweise bei den Welpen etwa ab einem Alter von

6 Wochen auftritt. In den meisten Féllen erblindet ein rcd2-betroffener Hund im Alter
von 1 Jahr vollstéandig.
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Progressive Retinaatrophie (rcd3-PRA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Chinese Crested Dog, Welsh Corgi Cardigan, Zwergspitz
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die PRA beim Welsh Corgi Cardigan ist eine autosomal-rezessiv vererbte Augener-
krankung, die bereits sehr frih auftritt und schon beim jungen adulten Hund zur
Erblindung fuhrt. Es handelt sich um eine sog. Rod-cone-Dysplasie Typ 3 (rcd 3), die zum
ersten Mal bereits 1972 beschrieben wurde. Ophthalmologisch kann diese Erkrankung
beim Welsh Corgi Cardigan im Alter zwischen 6 und 16 Wochen detektiert werden. Be-
troffene Hunde erblinden, bevor sie ein Jahr alt sind. Manche Tiere behalten noch eine
Restsehfahigkeit bis zum Alter von 3 — 4 Jahren.

Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung
Rasse Altdanischer Vorstehhund, Australian Cattle Dog, English Setter,

Gordon Setter, Irish Red and White Setter, Irish Red Setter, Kleiner
Munsterlander, Polski Owczarek Nizinny (PON), Pudel, Tatra-
Schaferhund und Tibet-Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 1 -2 Wochen
Erkrankung

Beim Irish Red Setter handelt es sich um eine Dysplasie von Zapfen und Stabchen, eine
s0g. Rod-cone-dysplasia type 1 (rcd1) oder type 4 (rcd4). Beim Gordon Setter wird

nur die Rod-cone-dysplasia type 4 (rcd4) Uberprift. Die rcd1-Mutation ist durch einen
frlihen Krankheitsbeginn gekennzeichnet. Die rcd4-Mutation wird auch als Late-onset-
PRA (LOPRA) beschrieben und tritt frihestens ab dem zweiten Lebensjahr auf. Ein
erstes Anzeichen fur diese Form der PRA ist die Nachtblindheit betroffener Hunde. Beim
Tibet-Terrier wurde die Rod-cone-dysplasia type 4 (rcd4) Mutation als eine Ursache der
PRA nachgewiesen. Da die Mutation nicht alle Krankheitsfélle abdeckt, kommen fiir die
PRA bei dieser Rasse sehr wahrscheinlich weitere bisher unbekannte Mutationen vor.

Typ B1-PRA, HIVEP3

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung
Rasse Zwergschnauzer
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Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 1 -2 Wochen
Erkrankung

Neuesten wissenschaftlichen Untersuchungen zu Folge ist eine Mutation im HIVEPS3-
Gen flr die frihe Form der Typ-B PRA beim Zwergschnauzer verantwortlich. Der bisher
angebotene Typ-B-PRA Test tber Optigen (mittlerweile GeneSeek) hat eine genetische
Variante im PPT1-Gen untersucht, die Abweichungen im Bezug auf Genotyp und
Phanotyp zeigte.

Die neu entdeckte HIVEP3-Variante weist eine bessere Korrelation auf, weshalb wir
empfehlen, den neueren Test nach Kaukonen et. al. durchzufUhren.

XL-PRA

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Husky, Samojede

Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die sogenannte X-Linked PRA (XL-PRA) ist eine Sonderform im Vergleich zu anderen
PRAs, da die zugrunde liegende Mutation auf dem X-Chromosom liegt. Da ménnliche
Tiere nur ein X-Chromosom besitzen, sind Ruiden bei Vorliegen des Gendefekts immer
betroffen. Bei Hindinnen missen beide X-Chromosomen die Mutation tragen, damit die
Krankheit in vollem Umfang ausbricht. Die XL-PRA ist eine spét einsetzende Form der
Erkrankung. Die ersten Symptome zeigen sich erst mit 3 — 5 Jahren.

Protein-Losing-Nephropathie (PLN)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Airedale Terrier, Irischer Soft Coated Wheaten Terrier

Erbgang heterozygote Tiere haben ein mittleres Risiko zu erkranken;
homozygot betroffene Tiere haben ein sehr hohes Risiko zu
erkranken

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

Die genetisch bedingte PLN beim Irischen Soft Coated Wheaten Terrier und Airedale
Terrier zeigt sich zeigt sich als versteckte Proteinurie ab einem mittleren Alter. Die
Erkrankung kann tber Jahre stabil und mild verlaufen. In manchen Fallen kommt es
jedoch zu schweren Komplikationen u.a. durch Nierenversagen oder Thrombosen. Der
Gentest ermdglicht eine Risikoabschéatzung fur die Entstehung einer PLN. Der Zeitpunkt
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des Erkrankungsbeginns sowie der Verlauf der Symptome sind sehr variabel und wohl
abhangig von ,Modifiergenen” und Umweltfaktoren. AuBerdem kann der Gentest nicht
die erworbenen Formen einer PLN erfassen.

Pyruvat-Dehydrogenase-Phosphatase-1-Defizienz (PDP1)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Clumber- und Sussex Spaniel
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Pyruvatdehydrogenase ist ein Multienzymkomplex, der flr die Energiegewinnung

aus Kohlenhydraten (Glukose) in der Zelle nétig ist. Das Enzym Pyruvat-Dehydrogenase-
Phosphatase ist dabei flr die Reaktivierung des Enzymkomplexes wichtig. Hunde, die
unter PDP1-Defizienz leiden, zeigen nach kleinsten Anstrengungen starke Ermudungs-
erscheinungen, die bis zum Zusammenbruch flhren kénnen. Es kénnen auch neurologi-
sche Symptome auftreten.

Pyruvatkinase-Defizienz (PK)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Basenii, Beagle, Cairn Terrier, Labrador Retriever, Mops, West
Highland White Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Aufgrund der fehlenden Pyruvatkinase ist die Glykolyse in den Erythrozyten beeintrachtigt.
Dadurch kommt es zur schweren, chronischen, regenerativen, hdmolytischen Anémie
und Retikulozytose. Weiterhin kommt es bei Hunden zur progressiven Myelofibrose und
Osteosklerose. Dies sind mitunter die Hauptursachen fUr den friihen Tod der betroffenen
Hunde. Klinische Symptome der Erkrankung sind allgemeiner Schwéchezustand und
eine vergroBerte Milz.

Raine-Syndrom

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Border Collie

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage
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Erkrankung
Das Raine-Syndrom wurde beim Border Collie als rezessiv vererbte Krankheit beschrie-

ben. Die Symptome sind analog zu denen der craniomandibuléren Osteopathie (CMO).
Betroffene Hunde zeigen sehr starke Abnutzung der Z&hne und Zahnfleischentzindun-
gen, die zum Verlust der Z&hne fihren kdnnen. Die UbermaBige Abnutzung der Zahne
resultiert aus einer fehlenden Mineralisierung sowie der folglich verminderten Harte des
Zahnschmelzes. Auch andere Knochen sind bei diesen Tieren meist geringer mineralisiert.

Retinale Dysplasie* (RD/OSD)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Partnerlabor

Rasse |Labrador Retriever

Erbgang autosomal-dominant mit unvollstandiger Penetranz
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die retinale Dysplasie (RD) oder retinale Falten sind eine relativ haufige klinische Be-
obachtung bei vielen Hunderassen, die per se keine Zuchteinschrankung bedeutet.
Beim Labrador jedoch kann die retinale Dysplasie mit einem ernsthaften Syndrom, der
okulo-skeletalen Dysplasie, kurz OSD, verknUpft sein. OSD geht einher mit Skelett-
missbildungen, verkUrzten GliedmaBen (Zwergwuchs) sowie friihzeitiger Erblindung. Die
Erblindung resultiert aus einer generalisierten Missbildung der Retina, teilweiser oder
vollst&dndiger Abldsung der Netzhaut und Katarakt. Der Erbgang ist bislang noch nicht
vollig geklart.

Retinale Dysplasie (OSD)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Northern Inuit, Tamaskan
Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei den Rassen Northern Inuit und Tamaskan konnte eine genetische Variante im
COL9AB-Gen (Exon 14) gefunden werden, die mit einer okulo-skeletalen Dysplasie
(OSD) einhergeht. Die Symptome einer OSD bei diesen beiden Rassen und beim
Labrador Retriever &hneln sich sehr.

Neben Zwergwuchs (verkirzte GliedmaBen, aber normal proportioniertes Achsenskelett)
und Skelettdysplasie kann es auch zu Einschrénkungen des Sehvermdgens bis hin zur
Erblindung durch Netzhautablésung, Netzhautdegeneration und/oder Katarakt (Linsen-
tribung) kommen.
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Robinow-like-Syndrom (DVL2)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung
Rasse American Bulldog, American Pitbull Terrier, American Staffordshire

Terrier, Bordeauxdogge, Boston Terrier, Continental Bulldog,
Englische Bulldogge, Franztsische Bulldogge, Olde English Bull-
dogge, Shih Tzu, Staffordshire Bull Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv mit variabler Penetranz (siehe Text)
Dauer 1 -2 Wochen
Erkrankung

Es wurde eine genetische Variante des Dishevelled-2-Gens (DVL2) identifiziert, die bei
den Rassen Englische Bulldogge, Franzésische Bulldogge und Boston Terrier fixiert vor-
liegt und mit dem rassetypischen brachycephalen Phénotyp einhergeht. Zudem korre-
liert die Variante mit Brust- und Schwanzwirbel-Fehlbildungen und tragt, zusammen mit
den bereits bekannten Varianten in den Genen SMCO2 und BMP3, zum brachycepha-
len Phanotyp bei. Die Variante scheint dabei einem rezessiven Erbgang zu folgen, wobei
sie in Bezug auf die Brustwirbel-Fehlbildungen eine unvollstandige Penetranz zeigt, die
sich von Rasse zu Rasse unterscheidet. Hinweise, dass die DVL2-Variante auch mit
anderen Gesundheitsproblemen wie beispielsweise dem brachycephalen obstruktiven
Atemwegssyndrom (BOAS) oder angeborenen Herzfehlern verknUpft sein kénnte, sind
noch Gegenstand aktueller Forschungen.

Neben den oben genannten Rassen konnte die DVL2-Variante im homozygoten oder
heterozygoten Zustand auch bei den folgenden Rassen gefunden werden: Ameri-

can Pitbull Terrier, Staffordshire Bull Terrier, Shih Tzu, American Staffordshire Terrier,
Bordeauxdoggen, Olde English Bulldogge und American Bulldogge. Bei diesen Rassen
scheint die Variante ebenfalls mit dem brachycephalen Phanotyp sowie den Fehlbildun-
gen der Schwanzwirbel assoziiert zu sein. Jedoch ist hier, im Gegensatz zu den Rassen
mit Korkenzieherrute, die absolute Anzahl der Wirbel nicht reduziert und die Rute nicht
komplett missgebildet. Zudem scheint bei diesen Rassen kein Zusammenhang zwi-
schen der Variante und Fehlbildungen der Brustwirbel vorzuliegen, was aber auch durch
die variable Penetranz bedingt sein kdnnte.

Schwere kombinierte Inmundefizienz (SCID)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Friesischer Wasserhund, Jack Russell Terrier, Parson Russell Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung

Die schwere kombinierte Immundefizienz (SCID) &uBert sich in sehr niedrigen Immunglo-
bulinwerten und Lymphozytenzahlen, was zu einer schwerwiegenden Schwachung der
zellularen und humoralen Immunantwort fihrt. Betroffene Hunde zeigen eine erhohte
Anfalligkeit fGr Viren und Bakterien und versterben meist an opportunistischen Infektio-
nen im Alter von 8 — 12 Wochen.

Beim Friesischen Wasserhund liegt die Ursache fur SCID in einer Punktmutation im
RAG1-Gen, wéhrend beim Jack Russell Terrier die urs&chliche Punktmutation auf dem
caninen DNA-PKcs-Gen liegt.

Sensorische Neuropathie (SN)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Border Collie

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die sensorische Neuropathie beim Border Collie ist eine schwere neurologische Storung,
die durch die Degeneration von sensorischen und (in geringerem MafBe) motorischen
Nervenzellen verursacht wird. Die ersten klinischen Anzeichen zeigen sich im Alter von
2 — 7 Monaten und beinhalten progressive propriozeptive Ataxie mit Hyperextension der
GliedmaBen und Wunden durch Selbstverstimmelung an den GliedmaBen. Gewodhnlich
sind die Hinterbeine stérker betroffen als die Vorderbeine. Die Eigen- und Schmerz-
wahrnehmung ist in allen GliedmaBen vermindert bzw. im fortschreitenden Verlauf der
Krankheit nicht mehr vorhanden, in einigen Fallen wurde auch von Harninkontinenz und
Erbrechen berichtet. Elektrophysiologische Untersuchungen zeigen verminderte oder
fehlende sensorische Aktionspotentiale, normale oder reduzierte motorische Nerven-
leitungsgeschwindigkeiten und normale Elektromyographie in den innervierten Muskeln.

Sensorische Neuropathie (SN)
beim Border Collie

94%

u frei

Trager
M betroffen

1%
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Shar Pei Autoinflammatory Disease (SPAID)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Shar Pei

Erbgang autosomal-dominant mit variabler Penetranz
Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Beim Shar Pei werden Entziindungssymptome wie Fieber und Arthritis haufig mit der
rassespezifischen Pradisposition flir das Syndrom ,Shar Pei Autoinflammatory Disease”
(SPAID, Shar Pei Fieber) in Verbindung gebracht. Neben dem typischen Fieber kénnen
bei SPAID noch folgende Symptome vorkommen: Arthritis, Dermatitis, Otitis, systemi-
sche Amyloidose, Hautrétungen im Bereich der Hautfalten, verklebte und verdickte
Haut, Augen- und standig wiederkehrende Darmentzindungen. Die ersten klinischen
Symptome zeigen sich meist im Alter von 1 — 6 Jahren.

Bezliglich der Komplexitat der Krankheit und des variablen Zeitpunkts der ersten Symp-
tome ist SPAID humanen autoinflammatorischen Krankheiten wie zum Beispiel dem
familidren Mittelmeerfieber sehr ahnlich. Es wurde eine Mutation im sogenannten MTBP-
Gen gefunden, die sehr stark mit SPAID beim Shar Pei assoziiert ist.

Shar Pei Autoinflammatory Disease
(SPAID)
beim Shar Pei

o frei

Trager
M betroffen
Spinocerebellare Ataxie (SCA)
Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay (1) bzw. Sequenzierung (2)
Rasse Alpenlandische Dachsbracke (2), Fox Terrier (1), Jack Russell
Terrier (1), Parson Russell Terrier (1), Tenterfield Terrier (1), Toy Fox
Terrier (1)
Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 — 5 Werktage: Fox Terrier, Jack Russell Terrier, Parson Russell

Terrier, Tenterfield Terrier, Toy Fox Terrier;
1 -2 Wochen: Alpenlandische Dachsbracke
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Erkrankung
Durch eine Mutation kann es bei betroffenen Tieren zu einer sich stetig verschlimmernden

Stérung des Bewegungsapparates kommen. Neben anfanglichen Koordinations- und
Gleichgewichtsproblemen kann dies bis zur vélligen Bewegungsunfahigkeit fihren. Im
Gegensatz zur ,Late-onset-Ataxie (LOA)* haben SCA-betroffene Hunde oft Muskel-
zuckungen oder -versteifungen. Betroffene Tiere entwickeln erste Symptome in der
Regel ab einem Alter von 3 Monaten. Diese kénnen sich mit der Zeit verstarken und
erreichen meist im Alter zwischen 8 und 16 Monaten ihren Hohepunkt. Die Lebenser-
wartung betroffener Tiere liegt im Durchschnitt unter 3 Jahren.

Spondylokostale Dysostose (Comma-Defekt)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Zwergschnauzer

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die spondylokostale Dysostose (Comma-Defekt) ist eine Erberkrankung, die vor allem
durch Segmentationsstérungen der Wirbelséule und der Rippen charakterisiert ist. Der
Erkrankung liegt eine Deletion im Gen HES7 zu Grunde.

Betroffene Hunden zeigen disproportionierten Minderwuchs sowie Wirbelsdulenverklrzung
und Rippendefekte schon als Neugeborene. Der Schadel weist eine prominente Stirn sowie
ein ausladendes Hinterhaupt auf. Zusatzlich kénnen Fehlbildungen der Zehen und Bauch-
wanddefekte auftreten. Die fehlgebildeten Rippen verursachen einen verkleinerten Brust-
korb, wodurch die Lungenfunktion eingeschrankt und Ateminsuffizienz verursacht wird.

Spongiforme Leukoenzephalomyelopathie* (SLEM)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor

Rasse Border Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 5 -6 Wochen

Erkrankung

Beim Border Terrier konnte eine genetische Variante als Ursache flir eine degenerative neu-
rologische Erkrankung gefunden werden, die als spongiforme Leukoenzephalomyelopathie
(SLEM) oder shaking puppy syndrome bezeichnet wird.

Veranderungen der isolierenden Myelinschicht um die Nervenfasern der weiBen Substanz
des Gehirns resultieren in einer reduzierten Weiterleitung der Nervenimpulse und letztend-
lich in neurologischen Symptomen wie mangelnder Koordination, Zittern und Anfallserschei-
nungen. Die ersten Symptome werden Ublicherweise sichtbar, sobald die Welpen beginnen

110

LABOGEN

zu stehen und zu laufen, i. d. R. im Alter von etwa 2 Wochen. Zunachst zeigt sich ein Zittern
der Hinterlaufe, spater breitet sich das Zittern auf den ganzen Kdrper aus und wird von
einer allgemein schlechten Koordinationsfahigkeit begleitet. Die betroffenen Welpen sind
meist kleiner und leichter als inre gesunden Wurfgeschwister.

Manche betroffenen Welpen zeigen jedoch bis zum Alter von 10 — 12 Wochen weder Koor-
dinationsprobleme noch Zittern, und auch der Schweregrad der klinischen Symptome kann
sehr unterschiedlich sein. Daher geht man von weiteren Genvarianten oder Umweltfaktoren
aus, die das Fortschreiten der Myelindefekte beeinflussen kénnten.

Zurzeit gibt es noch keine effektive Therapie fir SLEM-betroffene Welpen, sodass diese
aufgrund der schlechten Lebensqualitat meist euthanasiert werden mussen.

Spongitse Degeneration (SDCA1 und SDCA2)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (SDCA1), Fragmentlangenanalyse (SDCA2)
Rasse Belgischer und Hollandischer Schaferhund

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage: SDCAT;

1 -2 Wochen: SDCA2

Erkrankung
Spongidse Degeneration mit cerebellarer Ataxie (SDCA) ist eine neurodegenerative

Krankheit beim Belgischen und Holldndischen Schéferhund, welche durch eine Muta-
tion im Gen KCNJ10 (SDCA1) und ATP1B2 Gen (SDCA2) verursacht wird. Welpen mit
SDCA zeigen bereits im Alter von 5 — 8 Wochen klinische Symptome. Sie weisen einen
ataktischen Gang auf, was hauptséchlich an den hinteren Extremitaten sichtbar wird.
Weitere klinische Symptome sind Straucheln und Torkeln, Intentionstremor, Muskel-
spasmen sowie der Verlust der Balance und Hinfallen. SDCA ist eine progressive Er-
krankung, sodass die Tiere meist im Alter von 12 Wochen euthanasiert werden mussen.
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Spongidse Degeneration (SDCA1 und SDCA2)

beim Belgischen und Holldndischen Schaferhund
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Stargardt-Syndrom (retinale Degeneration)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Labrador Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Morbus Stargardt ist eine humane erblich bedingte Augenerkrankung, die bereits im
Kindes- bzw. Jugendalter Sehschwache oder Blindheit verursachen kann. Bei der
Rasse Labrador Retriever konnte eine Variante im ABCA4-Gen gefunden werden, die
mit einer caninen Form der Stargardt-Erkrankung assoziiert werden kann und &hnliche
klinische Symptome ausldst wie beim Menschen. Das ABCA4-Gen codiert fUr ein
Membrantransporter-Protein, welches im duBeren Segment der Stdbchen- und Zapfen-
Photorezeptoren lokalisiert ist und eine wichtige Rolle im visuellen Kreislauf spielt. Die
beschriebene Variante flihrt zu einer erhdhten Akkumulation von Lipofuszin im retinalen
Pigmentepithel (RPE) und zu einer Degeneration der Stédbchen- und Zapfen-Photo-
rezeptoren. Dadurch kommt es bei betroffenen Hunden zu einer Beeintréachtigung der
Sehfahigkeit sowohl bei Tageslicht als auch bei Dammerlicht. Weitere Symptome sind:
fokale Hypertrophie und Hyperplasie im RPE, geweitete Pupillen bei Tageslicht, abnor-
male Pupillenlicht- und Blendreflexe. Typischerweise ist die Funktion der Zapfen-Zellen
(verantwortlich fur Lichtadaptions-Reaktionen) friiher beeintrachtigt als die der Stabchen-
Zellen (verantwortlich fur die Dunkel-Adaption), welche auch bei alteren Hunden noch
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besser erhalten sind als die Zapfen. Im Gegensatz zu vielen anderen erblich bedingten
Augenerkrankungen bleibt bei betroffenen Hunde mit Stargardt-Syndrom trotz der
Erkrankung eine geringe Sehfahigkeit bis zum Ende ihres Lebens erhalten.

Startle Disease

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse (Gel) (Irischer Wolfshund) bzw.
Sequenzierung (Galgo Espagnol)

Rasse Galgo Espagnol, Irischer Wolfshund

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 14 Werktage: Irischer Wolfshund;

1 -2 Wochen: Galgo Espangol

Erkrankung
Der Transport des Neurotransmitters Glycin ist aufgrund eines fehlerhaften Rezeptors

gestdrt. Dadurch kommmt es zu neurologischen Symptomen. Diese beginnen etwa 5 — 7
Tage nach der Geburt. Betroffene Hunde leiden unter Steifigkeit aller GliedmaBenmuskeln
sowie unter Muskelzittern. Diese Symptome verstarken sich, wenn man die Hunde
bewegt. Sie verschwinden, wenn sich die Hunde entspannen oder schlafen. Die Hunde
koénnen kaum stehen. Hinzu kommt eine Zyanose wahrend des Trinkens und Fressens.
Betroffene Welpen mussen meist euthanasiert werden.

Subakute nekrotisierende Enzephalopathie (SNE)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Yorkshire Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die subakute nekrotisierende Enzephalopathie (SNE) beim Yorkshire Terrier ist gekenn-
zeichnet durch einen abnormalen Gang, Ataxie und Spastizitét sowie zentralnervdse
Seh- und Wahrnehmungsstérungen. Erste Symptome treten im ersten Lebensjahr auf.
Die Erkrankung fuhrt letztlich zum Tod.

Succinat-Semi-Aldehyd-Dehydrogenase-Defizienz (SSADHD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Saluki

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Beim Saluki wurde eine genetische Variante identifiziert, die mit einer neurometaboli-

schen Erkrankung namens Succinat-Semi-Aldehyd-Dehydrogenase-Defizienz (SSAD-
HD) assoziiert werden kann. SSADHD wird durch einen Enzymmangel verursacht, der
den Metabolismus von Gamma-Aminobuttersaure (GABA) beeinflusst; GABA ist ein
wichtiger Neurotransmitter des Zentralen Nervensystems.

Die ersten Anzeichen der Erkrankung zeigen die betroffenen Welpen meist ab einem
Alter von 6 — 10 Wochen. Typische Symptome sind neurologische Stdrungen, Krampf-
anfalle und Verhaltensanderungen. Besitzer betroffener Tiere berichteten von Phasen
mit andauernden Laut&uBerungen, milder Ataxie des ganzen Korpers und allgemeiner
Lethargie, sodass die Besitzer oft Schwierigkeiten hatten die Welpen aufzuwecken.
Weitere Auffalligkeiten sind fehlende Schutzreflexe an beiden Augen, Bewegungssto-
rungen der Vorderlaufe und verzdgerte sensomotorische Bewegungsablaufe aller vier
Beine. Im Serum kénnen erhdhte Konzentrationen von Gamma-Hydroxybuttersaure
(GHB) und im Urin erhdhte Konzentrationen von Succinat-Semialdehyd (SSA) gemessen
werden.

Aufgrund der schweren Symptomatik werden die betroffenen Welpen meist im Alter von
3 — 9 Monaten eingeschléfert.

Thrombozytopathie

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Basset Hound, Landseer
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die Thrombozyten spielen eine wichtige Rolle bei der Stillung von Blutungen. Hunde, die
unter dieser erblichen Form der Thrombozytopathie leiden, weisen ungewdhnlich viele
Aderungen und Hamatome auf, da ihre Thrombozyten nicht richtig auf Aktivierungs-
signale antworten.

Trapped Neutrophil Syndrome (TNS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Border Collie

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage
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Erkrankung
TNS ist eine Erbkrankheit, bei der das Knochenmark Neutrophile (weie Blutkdrperchen)

produziert, aber nicht in der Lage ist, diese an den Blutkreislauf abzugeben. Demzufolge
haben betroffene Welpen ein geschwachtes Immunsystem und kdénnen Krankheitserre-
ger nicht effektiv bekdmpfen. Die Welpen zeigen eine Vielzahl von Symptomen, je nach
Art der Infektion, von der sie befallen sind. Ebenso variieren Beginn und Schweregrad
der Erkrankung, die meisten Hunde werden jedoch nicht &lter als 4 Monate. In seltenen
Fallen kdnnen jedoch Antibiotika- und Steroid-Therapien betroffenen Hunden ein nahe-
zu beschwerdefreies Leben ermdglichen.

Van-den-Ende-Gupta-Syndrom (VDEGS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Fox Terrier, Toy Fox Terrier
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Das Van-den-Ende-Gupta-Syndrom wurde beim Fox Terrier als rezessiv vererbte Krank-
heit beschrieben. Die Symptome sind analog zu denen, die flr die craniomandibulére
Osteopathie (CMO) beschrieben sind.

Alle betroffenen Hunde zeigten ohne Ausnahme einen deutlichen Unterbiss bei ver-
kUrztem Oberkiefer. Zusatzliche Symptome umfassen fehlende Mineralisierung der
Knochen, geschwollene Kniegelenke und Ellenbogen- wie auch Patellaluxationen.

Ventrikuldre Arrhythmie (IVA)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Rhodesian Ridgeback

Erbgang unbekannt

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

Beim Rhodesian Ridgeback konnte eine genetische Variante des QIL1-Gens gefunden
werden, die mit einer Herzerkrankung namens ventrikulare Arrhythmie (IVA) einhergeht.
Das QIL1-Gen codiert fUr ein Protein, das am Aufbau und der Verteilung der mitochondri-
alen Membraneinsttlpungen beteiligt und somit wichtig ist fur die zellulare Energieproduk-
tion.

Die betroffenen Hunde zeigen ventrikuldre und/oder supraventrikuldre Tachykardie (Herz-
rasen) und Herzrhythmusstérungen, meist in einem Alter zwischen 6 — 18 Monaten. In
manchen Féllen kann dies sogar zum plétzlichen Herztod fuhren. Die Erbkrankheit hat eine
variable Penetranz und Expression. Daher kommt es bei manchen genetisch betroffenen
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Hunden nicht zu Arrhythmien oder plotzlichem Herztod. Nur etwa 60% der Hunde, welche
die Variante tragen, zeigen abnormale Herzténe und bei manchen Hunden verschwinden
die Symptome mit dem Alter wieder. Die Trager der Variante sollten regelmaBig mit Hilfe
eines Langzeit-Elektrokardiogramms auf UnregelmaBigkeiten untersucht werden.

Anhand des genetischen Tests kénnen Tragerhunde sicher identifiziert werden, um die
Verteilung der Variante in der Rasse zu reduzieren. Allerdings gibt der Test weder Auskunft
darUiber, ob die Tréagerhunde tatsachlich Symptome entwickeln werden, noch Uber die
individuelle Auspragung der Symptome.

Verhaltensanomalie

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Belgischer Schaferhund (Malinois)
Erbgang s. Text

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Der Malinois ist eine Varietat des Belgischen Schaferhundes und bekannt als aktiver
und intelligenter Hund mit einem auBergewdhnlich hohen Energielevel. Diese Charakter-
eigenschaften kénnen fUr das tégliche Zusammenleben mit dem Malinois herausfor-
dernd sein, insbesondere flir Besitzer, die ihrem arbeitsfreudigen Hund nicht die Aus-
lastung bieten kdnnen, die er bendtigt. Auf der anderen Seite machen sie den Malinois
aber auch zu einem hervorragenden Arbeitshund flr Personenschutz, Polizeiarbeit oder
als Sporthund (z.B. fur Agility oder Schutzhundesport).

Neben der bei der Ausbildung der Hunde angestrebten Form der Aggressivitat, die
provoziert wurde und eindeutig einer bestimmten, klar-definierten Situation zugeordnet
werden kann (,zielgerichtete Aggression*), berichten manche Besitzer von einer willk{ir-
lichen und episodenhaften Aggression, welche die Hunde schwierig im Handling und
zum Teil auch gefahrlich macht. Diese unerwiinschte Form der Aggressivitat tritt nach
Angaben der Besitzer ohne ersichtlichen Grund und véllig unvorhersehbar auf. Wahrend
der Phasen der Aggression sind die Hunde nicht kontrollierbar, da sie auf keine externen
Einflisse mehr reagieren. Dabei werden die Augen der Hunde oft glasig und zum Teil
kann es auch zu BeiBhandlungen oder Krampfanfallen kommen.

Eine genetische Variante im Dopamintransportergen (SLC6A3) wurde haufiger bei
Hunden gefunden, die diese unerwiinschte Form der Aggressivitat zeigen. Es konnten
bislang drei verschiedene Allele dieses Gens identifiziert werden: Die Allele AO und A10
werden nicht mit dem aggressiven Verhalten assoziiert, wahrend das Allel A22 haufiger
bei Hunden mit willkUrlicher Aggression auftritt. Hunde mit heterozygotem Genotyp
(AO/A22 oder A10/A22) zeigen laut deren Besitzern haufiger unerwinschte aggressive
Verhaltensweisen. Bei den Hunden mit den extremsten Verhaltensauffélligkeiten wurde
dagegen besonders haufig der homozygote Genotyp A22/A22 nachgewiesen.
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Bitte beachten Sie, dass das Verhalten der Hunde neben dieser genetischen Variante
auch durch viele weitere Faktoren beeinflusst wird, die ebenfalls aggressive Verhaltens-
weisen hervorrufen kdnnen (wie zum Beispiel durch Schmerzen, dauerhaften Stress
oder ungeeignete Erziehungsmethoden). Zudem gibt dieser Test nur Auskunft Uber eine
genetische Pradisposition und lasst keine Aussage Uber die aktuelle Ausbildungsfahig-
keit oder das kommunikative Verhalten des Hundes zu.

Vitamin-D-abhangige Rachitis (VDR)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Zwergspitz

Erbgang unbekannt

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die erbliche Form der Vitamin-D-abh&ngigen Rachitis vom Typ Il wird von einem Defekt
im Vitamin-D-Rezeptor-Gen VDR ausgeldst, wodurch das aktive Hormon Calcitriol nicht
mehr binden kann. Infolgedessen kann Calcium im Darm nicht mehr aufgenommen
werden, was wéhrend der Wachstumsphase im jungen Alter zu Fehlbildungen im Knochen-
bau und Hypomineralisierung der Knochensubstanz fUhrt. Da das VDR-Gen auch fUr den
Haarwachstumszyklus verantwortlich ist, kann auch Alopezie auftreten.

Von-Willebrand-Krankheit (vWD)

Die Von-Willebrand-Krankheit (WD) ist die haufigste vererbte Blutgerinnungsstérung
von unterschiedlichem Schweregrad, die aus einem defekten oder gar fehlenden Von-
Willebrand-Faktor (vWF) im Blut resultiert. Der VWF ist ein wichtiger Bestandteil der
Blutgerinnung. Ein fehlender oder defekter VWF hat zur Folge, dass betroffene Tiere bei
Verletzungen sehr lange nachbluten und u.U. verbluten kénnen. Die Blutungen betreffen
Schleimhautoberfldchen und verschlimmern sich durch physischen und psychischen
Stress und andere Krankheiten. Typische Anzeichen sind: wiederholte Magen-Darm-
Blutungen mit oder ohne Durchfall, Nasenbluten, Zahnfleischbluten, verlangerte Blutung
bei der Laufigkeit, Lahmheiten durch Blutungen in den Gelenken, Bluterglsse auf der
Kdrperoberflache, exzessive Blutungen von zu kurz beschnittenen Nageln, nach dem
Kupieren der Rute oder nach Operationen.

Man unterscheidet 3 verschiedene Formen dieser Erkrankung (Typ 1, Typ 2 und Typ 3).

Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (vWD 1)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Berner Sennenhund, Coton de Tuléar, Deutscher Pinscher, Dober-

mann, Drentsche Patrijshond, Kerry Blue Terrier, Kromfohrlander,
Manchester Terrier, Papillon, Pudel, Stabijhoun, Welsh Corgi
Pembroke
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Erbgang autosomal-dominant mit extrem variabler Penetranz
Dauer 3 — 5 Werktage
Erkrankung

Die VWD Typ1 ist die mildeste der 3 Formen. Mit einer Pravalenzrate von ca. 70% er-
kranken Hunde der Rasse Dobermann besonders haufig an der vwWD Typ 1.

Von-Willebrand-Krankheit Typ 2 (vWD 2)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Deutsch Drahthaar und Deutsch Kurzhaar
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die VWD Typ 2 verlauft in der Regel schwerwiegender im Vergleich zum Typ 1. Bisher
wurden nur VWD Typ 2 betroffene Hunde bei den Rassen Deutsch Drahthaar und
Deutsch Kurzhaar beschrieben.

Von-Willebrand-Krankheit Typ 3 (vWD 3)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay (1) bzw. Sequenzierung (2)

Rasse Kooikerhondje (2), Schottischer Terrier (1) und Shetland Sheepdog (1)
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage: Schottischer Terrier und Shetland Sheepdog;

1 -2 Wochen: Kooikerhondije

Erkrankung
vWD Typ 3 ist als die schwerwiegendste der 3 Formen bekannt. Zu den klassischen Sym-

ptomen gehodren schwerwiegende Blutungen nach einer Verletzung bzw. postoperative
oder auch schwere spontane Blutungen. Eine relative hohe Pravalenzrate der vWD Typ 3
ist fr die Rassen Schottischer Terrier und Shetland Sheepdog beschrieben.

Warburg Micro Syndrome 1 (WARBM1)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Husky

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Das Warburg Micro Syndrome 1 (WARBM1) beim Husky wird von einer rezessiven

SINE-Insertion im RAB3GAP1-Gen ausgeldst. Typische Symptome umfassen friihe
Entwicklungsstdrungen und Polyneuropathie.

Betroffene Hunde zeigen eine Polyneuropathie mit Deformationen an den Augen und
neuronaler Vakuolenbildung. Zusatzlich entwickelt sich eine schwere progressive Ataxie,
die zum Einschlafern der Welpen im Alter von 8 — 16 Monaten fuhrt.

Xanthinurie Typ 2

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Cavalier King Charles Spaniel, Dackel, English Cocker Spaniel,
Manchester Terrier

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Als erbliche Xanthinurie bezeichnet man eine Erbkrankheit, bei der es zu einer erhdhten
Ausscheidung von Xanthin, einem Nebenprodukt des Purinstoffwechsels, Uber den Urin
kommt. Aufgrund der niedrigen Léslichkeit geht eine erhdhte Xanthin-Konzentration mit
einem erhdhten Risiko fur die Bildung von Xanthin-Kristallen und Harnsteinen sowie fur
sekundére Nierenschaden einher.

Typische Symptome sind Beschwerden beim Urinieren und haufigerer Harnabsatz
sowie haufiger Harndrang, Blut im Urin; lebensbedrohliche Blockaden des Harnwegs
und auch Nierenleiden kénnen Folge der Erkrankung sein. Das Alter bei Auftreten der
Symptome ist sehr variabel und kann sowohl wenige Wochen als auch mehrere Jahre
betragen.

Es konnten mehrere genetische Varianten bei unterschiedlichen Rassen identifiziert
werden, die eine Xanthinurie ausldsen kdnnen. Varianten im Xanthin-Dehydrogenase
(XDH)-Gen werden als Xanthinurie Typ 1 bezeichnet, Varianten im Molybdan-Cofaktor-
Sulfurase (MOCOS)-Gen als Xanthinurie Typ 2, wobei beide Gene fUr Enzyme des
Purin-Stoffwechselweges codieren.

Der genetische Test ermdglicht eine schnelle Diagnose und Behandlung der betroffenen
Hunde. Purinarme Diéten und eine erhdhte Wasseraufnahme kdnnen das Risiko fur

die Bildung von Steinen verringern. Zudem kdnnen anhand der Genuntersuchung die
asymptomatischen Tragertiere identifiziert und so eine Auswahl der geeigneten Zucht-
partner getroffen werden.

X-chromosomale schwere kombinierte Immundefizienz (X-SCID)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Basset Hound, Welsh Corgi Cardigan, Welsh Corgi Pembroke
Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Die geschlechtsgebundene X-chromosomale schwere kombinierte Immundefizienz

(X-SCID) ist gekennzeichnet durch einen starken Defekt der zelluldren und humoralen
Immunitét. Betroffene Hunde leiden an Entwicklungsstérungen, erhdhter Empfindlichkeit
gegenuber viralen und bakteriellen Pathogenen und einer Degeneration peripherer
Lymphknoten. Betroffene Hunde sterben etwa im Alter von 4 Monaten. Die Ursache
ist eine Mutation innerhalb des fUr den Interleukin-2-Rezeptor codierenden Gens. Beim
Basset Hound beruht die Krankheit auf einer 4-Basenpaar-Deletion in diesem Gen,
wahrend beim Welsh Corgi eine zuséatzliche Base eingeschoben ist. Durch diese Muta-
tionen wird die Bildung eines funktionellen Rezeptors verhindert, wodurch die Fahigkeit
der Lymphozyten, Interleukin-2 zu binden und zu proliferieren, herabgesetzt wird.

X-chromosomale myotubulare Myopathie (XL-MTM)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse LLabrador Retriever, Rottweiler
Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die X-chromosomale myotubulére Myopathie (XL-MTM) ist eine Erkrankung, bei der die
gesamte Skelettmuskulatur betroffen ist. Im Gegensatz zur ebenfalls beim Labrador
vorkommenden centronukledren Myopathie (CNM) liegt hier das defekte Gen auf dem
X-Chromosom. Das MTM1-Gen ist fUr die Herstellung von Myotubularin zusténdig,
welches flir die Entwicklung und vor allem fUr die Aufrechterhaltung der muskuléren
Funktion wichtig ist. Kann es durch einen Defekt im MTM1-Gen nicht mehr produziert
werden, ist die Kopplung zwischen der Anregung des Muskels und der Muskelkontrak-
tion gestort.

Anzeichen fur diese Erkrankung sind bereits ab Geburt erkennbar. Symptome sind eine
starke Muskelhypotonie, Muskelatrophie sowie eine fortschreitende Schwachung der
Hinterlaufe. Begleitet wird dies durch eine beeintrachtigte Atmung, die letztendlich zum
Erstickungstod fiihren kann.

ZNS-Atrophie mit zerebellarer Ataxie (CACA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Belgischer Schaferhund
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Beim Belgischen Schaferhund kommen verschiedene erbliche Formen der Ataxie vor.
Eine der bereits bekannten genetischen Varianten st eine neurologische Erkrankung
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namens ZNS-Atrophie mit zerebellarer Ataxie (CACA) aus. Die betroffenen Welpen
zeigen unkoordinierte Bewegungen, Intentionstremor, kurze Episoden mit spastischen
Anféllen, eine generell erhdhte Muskelspannung sowie einen verminderten Schluck-
reflex. Zudem nehmen die Welpen langsamer an Gewicht zu als ihre gesunden Wurf-
geschwister. Die ersten Anzeichen der Erkrankung kénnen bereits etwa zwei Wochen
nach der Geburt beobachtet werden. Die Intensitat der Symptome ist dabei jedoch sehr
variabel. Die meisten betroffenen Welpen missen bereits im Alter von wenigen Wochen
euthanasiert werden, es wurde aber auch von einem betroffenen Hund mit milderen
Symptomen berichtet, der 10 Jahre alt wurde.

Zwergwuchs - Skeletale Dysplasie 2 (SD2)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Labrador Retriever

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die skeletale Dysplasie 2 ist eine Erbkrankheit beim Labrador, die zu einem friihzeitigen
Stillstand des Knochenwachstums der langen Réhrenknochen fuhrt. Anders als bei
anderen Formen des Zwergwuchses entstehen so ,disproportionierte” Hunde.

Diese erkennt man an verkurzten VordergliedmaBen und Uberbauter Hinterhand bei
unveranderter Rumpflange und -tiefe. Betroffene Hunde zeigen nach bisherigem Kennt-
nisstand keine gesundheitlichen Probleme wie missgestaltete Genitalien oder neuronale
Erkrankungen.

Zwergwuchs

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse (1) bzw. Sequenzierung (2)

Rasse Deutscher Schéaferhund (1), Karelischer Barenhund (2), Lapplan-
discher Rentierhund (2), Saarlooswolfhund (1), Tibet-Terrier (1),
Tschechoslowakischer Wolfshund (1), WeiBer Schweizer Schafer-
hund (1)

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Zwergwuchs zeichnet sich normalerweise durch einen stark verkleinerten Kérperbau
mit verénderten Proportionen bei den GliedmaBen aus. Bei Schéferhunden und Wolfs-
hunden existiert hingegen eine Form des Zwergwuchses, bei der perfekt proportionierte,
jedoch stark miniaturisierte Hunde entstehen. Dem liegt ein genetischer Defekt zu Grun-
de, der zu einer Fehlfunktion der Hypophyse fuhrt. Dadurch werden geringere Mengen
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Wachstumshormone und Thyroxin ins Blut abgegeben, was zum Stillstand des Wachs-
tums mit etwa 3 — 8 Lebenswochen fuhrt. Betroffene Hunde zeigen ein fuchséhnliches
Aussehen mit weit auseinander stehenden Ohren, einer spitzen Schnauze und leichtem
Uberbiss, zusatzlich blinzeln sie verstarkt in hellem Sonnenlicht. Unbehandelte Hunde
behalten ihren Welpenflaum oder verlieren ihr Fell komplett. Deckfell bildet sich meist
nur an Kopf- und FuBregionen, was zum Aussehen eines chinesischen Schopfhundes
fhrt. Das Fehlen oder die Missbildung der Geschlechtsorgane kann eine weitere Folge
der verédnderten Hormonzusammenstellung sein. Mit der Gabe von Wachstumshormonen
und Thyroxin kann den Hunden ein relativ normales Leben ermdglicht werden.
Betroffene Karelische Barenhunde, Tibet Terrier und Lapplandische Rentierhunde
erscheinen bei der Geburt zunachst normal, nehmen aber langsamer an Gewicht zu als
ihre Wurfgeschwister. Die Hunde behalten ihr Welpenfell anstatt des typischen Erwach-
senenfells. Andere leiden im Alter von 2 — 3 Jahren an starkem Haarausfall, zum Teil mit
relativ dinner Haut und Anzeichen von Hautentzindungen.

2.2 Fellfarbe und Haarstruktur beim Hund
Fellfarbe

Die Fellfarbe eines Hundes wird durch das Zusammenspiel mehrerer Gene bestimmt,
die die Bildung und Verteilung der beiden Hauptpigmente Eumelanin (schwarz) und
Phaomelanin (rot/gelb) regulieren.

Die Produktion wird gesteuert von dem Gen MC1R (Melanocortin-Rezeptor, E-Lokus),
andere Gene sind verantwortlich fir die Farbvarianten und Muster. Das Gen fiir die
Fellfarbe Braun (TYRP1, B-Lokus) modifiziert das schwarze Pigment zu Braun ohne Be-
teiligung des roten Pigments. Andere an der Fellfarbe beteiligte Gene sind Agouti (ASIP,
A-Lokus), welches fUr die Verteilung von schwarzem und rotem Pigment verantwortlich
ist, und Dilution (MLPH, D-Lokus), welches Schwarz zu Grau verdinnt bzw. Rot zu
Cream. Es gibt weitere Gene fUr die Verteilung von weiBen Mustern und andere Verdin-
nungsgene, die nur in bestimmten Rassen eine Rolle spielen. Im Folgenden finden Sie

eine ausfUhrliche Beschreibung der Gentests flr die Vererbung der Fellfarbe beim Hund,

die bei LABOGEN durchgefihrt werden.

A-Lokus: Agouti (fawn, sable, black and tan, tricolor, rezessives Schwarz)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay + Fragmentlangenanalyse
Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen
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Auspragung
Der A-Lokus ist verantwortlich fir mehrere verschiedene Farbmuster beim Hund.

Die Voraussetzungen fUr eine Auspragung des A-Lokus sind mindestens ein E- oder
Em-Allel am E-Lokus und eine Kombination von ky bzw. kbr-Allelen am K-Lokus (das
dominante KB-Allel darf nicht auftreten). Die verschiedenen Allele des Agouti-Gens sind
die Grundlage fur die Farben Fawn und Sable (Ay), Wildtyp (aw), Tan-Abzeichen (at )
und rezessives Schwarz (a). Dabei ist Ay dominant Uber aw, aw ist dominant Uber at,
welches wiederum dominant Uber a ist. Schwarze Hunde haben also den Genotyp aa;
black and tan Hunde k&nnen den Genotyp at/at oder at/a aufweisen; sablefarbene
Hunde besitzen den Genotyp Ay/Ay, Ay/at oder Ay/a.

B-Lokus: Fellfarbe Braun (chocolate, liver, livernose)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Die braune Fellfarbe wird vom TRP1-Gen am B-Lokus bestimmt. Zwei Allelformen sind
mdglich: B (dominant) ist verantwortlich fUr die Grundfarbe, b (rezessiv) verursacht die
Fellfarbe Braun. Zwei Kopien des rezessiven b-Allels sind nétig, um Schwarz zu Braun
aufzuhellen. Bei roten bzw. gelben Hunden hat b keine Auswirkung auf die Fellfarbe,
jedoch andert sich die Farbe der Nase und der FuBballen von Schwarz zu Braun, wenn
b homozygot vorliegt. Beim Gentest am B-Lokus ist Folgendes zu beachten: Es gibt 3
Mutationen am B-Lokus, die fUr fast jede Art von Braun, Liver oder Chocolate urséchlich
sind. Bei der Franzdsischen Bulldogge [6st die genetische Variante "cocoa" ebenfalls
eine braune Fellfarbe aus, die von den bisher bekannten Farbungen Uber den B-Lokus
optisch nicht zu unterscheiden ist.

B-Lokus b4, be (seltene Varianten)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstriche
Methode TagMan SNP Assay (b4) bzw. Sequenzierung (be, bh)
Rasse b4: Australian Shepherd, Miniature American Shepherd;
be: Lancashire Heeler,;
bh: Husky
Dauer 3 - 5 Werktage (b4) bzw. 1 — 2 Wochen (be, bh)
Auspragung

Die braune Fellfarbe wird vom TRP1-Gen am B-Lokus bestimmt. Zwei Allelformen sind
mdglich: B (dominant) ist verantwortlich flr die Grundfarbe, b (rezessiv) verursacht die
Fellfarbe Braun. Zwei Kopien des rezessiven b-Allels sind nétig, um Schwarz zu Braun
aufzuhellen. Bei gelben Hunden hat b keine Auswirkung auf die Fellfarbe, jedoch &ndert
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sich die Farbe der Nase und der FuBballen von Schwarz zu Braun, wenn b homozygot
vorliegt. Neben den bei allen Rassen vorkommenden Varianten bc, bd und bs gibt es
seltener bei den Rassen Australian Shepherd und Miniature American Shepherd eine
urséchliche Variante b4 sowie beim Lancashire Heeler eine urséchliche Variante be
und beim Husky eine ursachliche Variante bh. Bei der Franzdsischen Bulldogge 16st
die genetische Variante "cocoa" ebenfalls eine braune Fellfarbe aus, die von den bisher
bekannten Farbungen Uber den B-Lokus optisch nicht zu unterscheiden ist.

C-Lokus: Albino

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay und ggf. Sequenzierung (1) bzw.
TagMan SNP Assay (2)

Rasse Bullmastiff (2), Franzosische Bulldogge (2), GroBspitz (1),
Lhasa Apso (2), Pekingese (2), Zwergspitz (2)

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen

Auspragung

Der Begriff ,,Albinismus* beschreibt eine Gruppe von Erscheinungen, bei denen die
Melanin-Synthese gestdrt ist. Man unterscheidet zwei Arten von Albinismus: okulokutaner
Albinismus (OCA), bei dem Augen und Haut betroffen sind, und okularer Albinismus
(OA), bei dem nur die Augen betroffen sind. Je nach Funktion und Art der Mutation wird
die Synthese der beiden Pigmente Eumelanin und Phdomelanin vollstdndig oder teilwei-
se verhindert. Im Falle einer vollstandigen Blockade der Pigmentsynthese erscheinen die
Hunde wei3 mit pinkfarbener Haut, Nasenspiegel, Pfoten, Lippen und pinkfarbener bzw.
roter Iris.

Es wurden bereits mehrere rassespezifische Mutationen im SLC45A2-Gen als Ursache
fur Albinismus bei Hunden gefunden. Das Genprodukt von SLC45A2 ist ein Membran-
assoziiertes Transporterprotein (MATP), welches an der Pigmentierung beteiligt ist. So
kommt es durch eine Mutation in SLC45A2 zu einer Reduktion der Melaninsynthese.
Eine der bislang bekannten Mutationen liegt im Exon7 des SLC45A2-Gens und bedingt
Albinismus bei den Rassen Franzdsische Bulldogge, Lhasa Apso, Pekingese und beim
Zwergspitz. Das Allel wird mit cal. bezeichnet und wird autosomal-rezessiv vererbt. Ob-
wohl angenommen wird, dass diese Mutation im homozygoten Zustand bei verschiede-
nen kleinen, langhaarigen Hunderassen Albinismus ausldst, kann Albinismus nicht bei
allen kleinen Hunderassen Uber das Auftreten von cal erklart werden, da beispielsweise
bei einem Albino-Mops homozygot das Wildtyp-Allel an dieser Stelle gefunden wurde.
Bei einer GroBspitz-Familie konnte eine weitere Albinismus-assoziierte Mutation im
OCA2-Gen (okulokutaner Albinismus Typ 2) nachgewiesen werden. Das OCA2-Gen-
produkt spielt eine wichtige Rolle in der Melanosom-Biosynthese und der Eumelanin-
Synthese. Die gefundene Mutation im OCA2-Gen bedingt eine Hypopigmentierung der
Haut, Haare und Augen. Die betroffenen Welpen der untersuchten GroBspitz-Familie
zeigten statt der erwarteten schwarzen Fellfarbe ein hellbraunes Fell, schwach pigmen-
tierte Lippen und Nase sowie eine blaue Augenfarbe. Die hellbraune Fellfarbe wurde mit
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dem Alter der Hunde dunkler und die blauen Augen wechselten zu einer grinen Farbe,
maoglicherweise durch eine Akkumulation an Pigmenten. Bei den betroffenen Welpen
konnte auch eine durchsichtige Iris und ein Schielen im hellen Licht (Photophobie) be-
obachtet werden. Die Variante im OCA2-Gen wird autosomal-rezessiv vererbt.

Beim Bullmastiff konnte ebenfalls eine Variante des SLC45A2-Gens gefunden werden,
die zu OCA fUhrt. Hunde, welche die Variante (OCA4) homozygot tragen, wurden als
nahezu weil beschrieben, da die Produktion von Phdomelanin und Eumelanin fast
komplett verhindert wird. Sie zeigen nur eine minimale blasse Pigmentierung der Haut
und der Haare und besitzen blaue Augen. Weitere gesundheitliche Probleme (wie z.B.
Augenblinzeln oder Photophobie) sind jedoch nicht bekannt.

Cocoa

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Franzdsische Bulldogge

Dauer 3 - 5 Werktage

Ausprégung

Die rezessive genetische Variante ,cocoa“ 16st eine braune Fellfarbe bei der Franzo-
sischen Bulldogge aus, die von den bisher bekannten Farbungen Uber den B-Lokus
optisch nicht zu unterscheiden ist. Cocoa liegt nicht am B-Lokus und ist nicht direkt mit
den dort gefundenen Varianten kompatibel. Daher muss die braune Fellfarbung durch
cocoa separat betrachtet werden.

Diese Variante ist daher eine mdgliche Erklarung fiir ,,chocolate“-farbene Bulldoggen,
welche Uber den B-Lokus nicht erklart werden kdnnen.

Synonyme: Braun, Dunkelbraun, chocolate, dark chocolate, ,nicht testbares Schoko®

D-Lokus d1: Dilution, Verdiinnung (blau, silber, grau...)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 — 5 Werktage

Auspragung

Hervorgerufen durch eine Mutation am D-Lokus treten in einigen Hunderassen Tiere mit
verdUnnter oder aufgehellter Grundfarbe auf. Der Erbgang ist autosomal-rezessiv, d.h.
die Farbverdinnung entsteht nur, wenn das mutierte d-Allel homozygot vorliegt. Unter
dem Einfluss des defekten Gens kommt es zur Verklumpung der Pigmente im Haar, das
dann heller erscheint. Sowohl Eumelanin als auch Phdomelanin sind davon betroffen.

In den verschiedenen Hunderassen wird die resultierende Fellfarbung unterschiedlich
benannt (z.B. Lilac, Silber, Isabella, Pink, Champagner, Creme, ...).
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Falle von Haarausfall Gber die sogenannte Colour Dilution Alopezie (CDA) sind eng mit
der Farbverdinnung verknUpft. Bisher ist jedoch kein genetischer Faktor bekannt, der
zwischen verdUnnten Tieren mit und ohne Symptome einer CDA unterscheidet. Grund-
satzlich gilt, dass Bereiche mit kraftigem Eumelanin stérker von einer CDA betroffen
sind, als hell pigmentierte Fellbereiche.

Es sind momentan 3 genetische Varianten bekannt, die unabhangig voneinander zur
Aufhellung des Felles fGhren, genannt d1, d2 und d3. Die Variante d1 kann bei allen
Rassen vorkommen, wahrend d2 bisher in den Rassen ChowChow, Sloughi und
Thailand-Ridgeback und d3 in den Rassen Chihuahua, Italienisches Windspiel, Pumi
und Mudii nachgewiesen werden konnte. In diesen Rassen empfiehlt sich also die
Testung beider relevanter Mutationen.

D-Lokus d2, d3 (seltene Varianten)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung
Rasse d2: Chow Chow, Sloughi, Thailand-Ridgeback
d3: Chihuahua, Italian Greyhound, Mudi, Pumi uvm.
Dauer 1 -2 Wochen
Auspragung

siehe D-Lokus d1

E-Lokus e1: gelb, lemon, rot, cream, apricot

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Das MC1R-Gen am E-Lokus beinhaltet verschiedene Allelformen: E (schwarz), EG
(domino/grizzle), EH (zobel), EM (Schwarzmaskenallel) und e (rot/gelb). E, EG, EH und
Em sind dominant Uber e, d.h. ein Hund muss 2 Kopien des e-Allels haben, um die rote
bzw. gelbe Farbe auszupragen. Der Gentest fUr die Fellfarbe Rot/Gelb erkennt auch
heterozygote Trager, die selbst eine andere Farbe haben, er erkennt jedoch nicht die
Domino/Grizzle-Zeichnung oder das Schwarzmaskenallel. Es sind momentan 2 geneti-
sche Varianten bekannt, die zur Auspragung von Rot/Gelb fihren, genannt e1 und e2.
Die Variante e1 kann bei allen Rassen vorkommen, wahrend e2 bisher nur in der Rasse
Australian Cattle Dog nachgewiesen werden konnte. In dieser Rasse empfiehlt sich also
die Testung beider Mutationen.
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E-Lokus e2 (seltene Varianten)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Australian Cattle Dog

Dauer 1 -2 Wochen

Ausprdgung

siehe E-Lokus e

EG-Lokus (Sonderfarben): EG, EH, eA

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay (EH, eA) bzw. Sequenzierung (EG)
Rasse EG: Afghanischer Windhund, Barsoi, Saluki

EH: American Cocker Spaniel, English Cocker Spaniel
eA: alle anderen Rassen
Dauer 3 - 5 Werktage (EH, eA) bzw. 1 — 2 Wochen (EG)

Ausprégung
Das Allel EG codiert eine Fellzeichnung, die beim Afghanischen Windhund ,Domino*,

beim Saluki ,Grizzle* und beim Barsoi ,Sable” genannt wird. Charakteristisch fur diese
Zeichnung ist eine helle Maske mit sogenanntem ,Witwenspitz“. Das Allel eA codiert die
typische ,Husky“-Zeichnung, die der ,Domino“-Zeichnung gleicht. Die Allele eg und
eA sind dominant Uber das Allel e, jedoch rezessiv gegentiber EM und E. Die typische
~Domino“- bzw. ,Husky“-Zeichnung kommt nur phanotypisch zur Auspragung, wenn
gleichzeitig die Allelkombinationen ky/ky am K-Lokus und at/at am A-Lokus vorliegen.
In Kombination mit KB/- am K-Lokus entstehen grau melierte Farbungen, in Verbindung
mit ky/ky Ay/- entstehen creme bis gelbliche Farbungen ohne dunkle Haarspitzen.

Das Allel eh fuhrt in Kombination mit dem Genotyp KB/- a/at zum ,Zobel“ genannten
Phanotyp beim Cocker Spaniel. Dieser zeichnet sich, &hnlich wie ,Domino*“ bei den
entsprechenden Rassen, durch eine helle Gesichtsmaske und dunkle Decke aus. In
Kombination mit dem Genotyp ky/ky fuhrt eh/- zu einer schmutzig-rétlichen Farbe,

die auch als ,Goldzobel* bezeichnet wird. Das Allel eh befindet sich auf dem E-Lokus
zwischen E und e. Der Gentest ist fir den Amerikanischen und den Englischen Cocker
Spaniel verfugbar.

EM-Lokus: Schwarzmaskenallel

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 — 5 Werktage
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Auspragung
Dieser Gentest kann zeigen, ob der Hund am E-Lokus 1 oder 2 Kopien des Schwarz-

maskenallels EM tragt. Dieses wird dominant vererbt und fuhrt zur Auspragung einer
dunklen Maske um die Augen. Heterozygote Tiere kdbnnen Nachkommen mit oder ohne
Maske haben, homozygote Tiere, bei denen das Gen in 2 Kopien vorliegt, werden nur
Nachkommen mit Maske haben. Der Test kann auch bei schwarzen Hunden durch-
geflihrt werden, bei denen phanotypisch nicht ersichtlich ist, ob sie eine Maske tragen
oder nicht.

H-Lokus: Harlequin

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Deutsche Dogge

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Bei der Deutschen Dogge kommt eine besondere Fellzeichnung mit schwarzen Flecken
auf weiBer Grundfarbe vor. Diese sogenannte Harlequin-Farbung wird durch ein
Modifier-Gen auf dem M-Lokus verursacht. Das dominante Harlequin-Allel H verandert
die Struktur der vom Merle-Gen hervorgerufenen Farbung. Voraussetzung ist daher

das dominante Merle-Allel (M), was in Kombination mit dem Harlequin-Genotyp H/h zur
Auspragung der Harlequin-Fellfarbung fihrt. Hunde mit dem Double-Harlequin-Genotyp
H/H sind nicht lebensfahig und versterben bereits im Mutterleib.

I-Lokus: Phdomelanin-Intensitat

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 — 5 Werktage

Auspragung

Der I-Lokus beeinflusst die Farbintensitat des Phaomelanins. | steht hier fur Intensitat
oder intensity. Das helle Pigment kann unterschiedliche Farbstufen annehmen: Von
intensivem Rot oder Orange Uber Gelb und Creme bis hin zu WeiB.

Das dominante I-Allel steht fUr farbintensives Phdomelanin (Rot, Orange, Gelb), das
rezessive i-Allel steht fir Creme, Creme-Weil3 oder Weil3.

Die grundsétzliche Auspragung des Phaomelanins auf dem Hundekdrper wird zundchst
von den Genorten E-, K- und A-Lokus bestimmt. Der I-Lokus entscheidet dann, ob die
hellen Bereiche eine zusatzliche Aufhellung zeigen.
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K-Lokus

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Der K-Lokus spielt eine entscheidende Rolle bei der Vererbung der Fellfarbe. Das domi-
nante Allel am K-Lokus ist KB. Es ist verantwortlich fur einfarbiges Fell in pigmentierten
Bereichen. Diese Eigenschaft wurde friher dem Agouti (A-) Lokus als AS zugeordnet,
neueste Studien haben jedoch gezeigt, dass dies nicht der Fall ist.

Es gibt 2 weitere Allele am K-Lokus: kbr (Brindle) und ky, wobei KB dominant Uber kbr,
und kbr dominant Uber Ky ist. Beide rezessiven Allele erlauben die Auspragung des
A-Lokus. Jedes Tier mit mindestens einem KB-Allel ist einfarbig (in den pigmentierten
Bereichen). Hunde mit kbr/kbr oder kbr/ky zeigen eine schwarze Stromung auf den vom
A-Lokus codierten Farbungen, wahrend ky/ky die vollstdndige Ausprégung des A-Lokus
erlaubt.

Im Test wird ausschlieBlich das KB-Allel erfasst, sodass eine genetische Unterscheidung
von kbr und Ky nicht mdéglich ist.

M-Lokus*: (Merle-Allele: Mh, M, Ma+, Ma, Mc+, Mc, m und Mosaike)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Partnerlabor

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die Felifarbe Merle (M) bezeichnet eine Fellscheckung, bei der sowohl Areale mit voll
pigmentiertem Fell als auch Areale mit verdinntem Farbpigment entstehen. Die Merle-
Insertion bewirkt eine Farbverdinnung, die nicht Uber das ganze Fell verteilt ist, sondern
unregelmaBige, zerrissen wirkende unverdinnte Farbflecken stehen lasst. M (Merle)
verhalt sich unvollstandig dominant gegentiber der Normalform (m).

Verantwortlich fur die Auspragung der Fellfarbe Merle ist eine Insertion mit variabler
Lange, welche in verschiedenen Allel-Varianten vorliegen kann. Bisher sind die Varianten
Mh fUr ,Harlequin“-Merle, M fUr Merle, Ma fir atypisches Merle und Mc fUr cryptisches
Merle beschrieben. Die unverénderte Genvariante wird mit m fir ,Non Merle” bezeichnet.
Die unterschiedliche Lénge der Insertion hat dabei auch unterschiedliche Auspragungen
der Merlezeichnung zur Folge. Bei Mc ist die Insertion so weit verkirzt, dass keine Ver-
anderung der Grundfarbe auftritt.

Bei Hunden mit dem Genotyp M/M (,Double Merle) sowie allen genetischen Kombi-
nationen von M oder Mh mit den Allelen Mh, M oder Ma kdénnen schwere Innenohrfehl-
bildungen auftreten, die zu Schwerhérigkeit oder Taubheit fihren. Zudem kdénnen
Fehlbildungen des Auges auftreten. Diese Tiere haben oft einen stark erhdhten Weil3-
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anteil oder sind vollstandig weil3 geférbt. Das Zustandekommen dieser Tiere gilt in
Deutschland als ,,Qualzucht” und eine Verpaarung von 2 Tragertieren ist somit gesetzlich
verboten.

Da die Auspragung der Merlefarbung auch nur auf kleine Bereiche beschrankt sein kann
(,Minimal Merle®) oder durch eine andere Farbung verdeckt sein kann (,Hidden Merle®),
ist eine optische Identifikation dieser Tiere nicht immer mdéglich. Ein Gentest ist daher
immer angeraten, wenn Merle in einer zur Zucht verwendeten Linie vorhanden ist oder
vermutet wird.

Pandascheckung

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Deutscher Schaferhund

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die dominante WeiBscheckung beim Deutschen Schéferhund kann mit einer Mutation
im sogenannten KIT-Gen assoziiert werden, welches fUr eine essentielle Komponente
der Melanogenese kodiert. Diese Mutation bedingt einen Mangel an Melanozyten, wo-
durch die betroffenen Hautpartien unpigmentiert bleiben. Der weigescheckte Phanotyp
ist gekennzeichnet durch weiBe Flecken im Gesicht, am Bauch, an den Fuen und

an der Schwanzspitze. Der Umfang der WeiBscheckung und der Grad der Symmetrie
kdnnen dabei stark variieren. Die Pandascheckung wird autosomal-dominant vererbt,
die Mutation ist homozygot letal.

Saddle-Tan: A-Lokus Modifier

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Basset Hound, Welsh Corgi Cardigan, Welsh Corgi Pembroke
Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Das at-Allel am A-Lokus ist fur die grundséatzliche Auspragung von Tan-Abzeichen
verantwortlich. Diese kénnen in einigen Rassen verschieden ausfallen. GroBe schwarze
Flachen mit kleinen, klar abgetrennten Tan-Abzeichen werden als Black&Tan, der umge-
kehrte Fall als Saddle-Tan bezeichnet, da hier die schwarzen Fellbereiche wie ein Sattel
auf dem Rucken des Tieres liegen.

Fur Welsh Corgi und Basset Hound kann dieser Unterschied Uber einen Gentest erfasst
werden. Dabei ist das Allel fir Saddle-Tan bereits beim Wolf nachgewiesen und Uber
die Duplikation, die fUr Black&Tan verantwortlich ist, dominant. Hunde mit Saddle-Tan-
Abzeichen kénnen somit die Genotypen +/+ oder +/dup besitzen, Hunde mit der Farbe
Black&Tan sind immer dup/dup.
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S-Lokus: Piebald, WeiBscheckung

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Studien haben ergeben, dass die WeiBscheckung beim Hund vor allem durch Variatio-
nen am MITF (Microphthalmia-associated transcription factor) verursacht wird.

An diesem Genort kann eine Genvariante (Allel) auftreten, die als S-Allel bezeichnet und
durch eine Mutation verursacht wird (Insertion). Durch diese wird die WeiBscheckung
ausgeldst. Das Allel fur Nicht-Scheckung wird demnach mit ,N" bezeichnet.

Die Starke der Auspragung des Merkmals selbst ist Uber den Gentest nicht zu erfassen.
Die Bandbreite reicht von einer nahezu mantelartigen Scheckung bis hin zur Extrem-
scheckung. Der Erbgang ist dominant-rezessiv (S ist dominant Uber N). Bei Hunden mit
zusatzlicher irischer Scheckung (derzeit noch nicht testbar) kann bereits ein Allel S zu
einer sogenannten ,WeiBUberzeichnung” flhren. Hierunter versteht man weiBe Bereiche
am Rumpf und/oder oberhalb der Kniegelenke.

Hunde mit einer ausgepragten Weischeckung im Kopfbereich kdnnen unter Taubheit
leiden.

Ticking (Tipfelung, Stichelung, Schimmelung)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Am T-Lokus werden verschiedene Varianten vermutet, die einerseits das grundsatzliche
Auftreten von pigmentierten Tupfeln innerhalb der unpigmentierten Bereiche der WeiB-
scheckung bedingen, andererseits die Auspragung als TUpfelung, Stichelung, Schimmel
oder Punkte steuern. Neuere Studien haben die grundséatzliche Ursache des Merkmals
im dominanten Tr-Allel gefunden. Dieses ist dominant gegentber dem Wildtyp (N oder 1)
und wurde als genetisch urséchliche Variante flr alle Formen des Ticking beschrieben.
Der genetische Test des Tr-Allels erlaubt also eine Aussage zur Vererbung des Merk-
mals an sich, nicht jedoch zu dessen genauer Auspragung.

133



202023 Genetik

Gentests zum Nachweis der
Haarlange und -struktur beim Hund

Das Hundefell hat bei verschiedenen Rassen eine unterschiedliche Beschaffenheit. Es
kommen diverse Strukturen, wie rau, glatt, lang oder kurz in unterschiedlichsten Farben
vor. Fur viele Hundeliebhaber ist das Aussehen des Fells ein wichtiges auBeres Merkmal
fOr die Entscheidung zum Kauf eines Hundes. Vielen Hunderassen verleiht gerade die
Haarlange ihr charakteristisches Aussehen.

Fur die meisten der registrierten Hunderassen erlaubt der Zuchtstandard nur 1 Haarlange,
d.h. die Haarlange gilt als zuchtausschlieBendes Merkmal.

Haarlédnge Kurzhaar oder Langhaar

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Bei manchen Hunderassen (z.B. Welsh Corgi, Deutscher Schéferhund, Collie, Border
Collie und Dackel) wurde nachgewiesen, dass nur 1 Gen (FGF5) die Auspragung der
Haarldnge steuert.

Die Anlage fur Kurzhaar (L) wird dominant Uber das Langhaar (l) vererbt. Ein Hund mit je
einer Kopie des Kurzhaar- und Langhaar-Gens hat ein kurzes Fell. Erst wenn ein Hund
beide Anlagen fur langhaarig (Il) trégt, kommt Langhaarigkeit zum Vorschein. Es ist dem-
nach mdglich, dass ein Hund das Gen fur Langhaarigkeit in sich tragt, ohne dass man
es auBerlich erkennen kann. Der Hund selbst ist kurzhaarig, kann aber das Langhaar-
Gen zu 50% an seine Nachkommen weitervererben. Verpaart man 2 Langhaar-Anlage-
tréger miteinander, so kdnnen 25% der Nachkommen langhaarig werden.

Mittels DNA-Test kann man Anlagetrager (LI) sicher von reinerbig kurzhaarigen (LL)
Tieren unterscheiden.

Bitte beachten Sie dass bei folgenden Rassen neben dem Test auf Haarldnge | auch die
Untersuchung auf Haarlange Il durchgeftihrt werden sollte:

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung
Rasse Afghanischer Windhund, Akita, Alaskan Malamute, Amerika-

nischer Akita, Chow Chow, Eurasier, Franzdsische Bulldogge,
Husky, Prager Rattler, Samojede, Shar Pei, Shiba
Dauer 1 -2 Wochen

ACHTUNG: Wir haben die Nomenklatur des Gens fUr die Haarlange auf den inter-
nationalen Standard umgestellt!
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Furnishing Rauhaar

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Bei einigen Hunderassen ist — unabhangig von der L&nge des Deckhaars — das Gen
RSPO2 maBgebend flr die Variante ,Rauhaar”. Bei diesen Hunden mit der Genvariante
Furnishing sind die Haare an Bart und Augenbrauen deutlich Ianger als das Ubrige
Deckhaar. Das Furnishing-Allel wird dominant Uber das ,Unfurnished” (=,Satin”) -Allel
vererbt, d.h. ein rauhaariger Hund kann Tréger von Satin sein. Bei der Verpaarung zweier
solcher Tragertiere kdnnen dann Welpen ohne Furnishing fallen. Diese Fellvariante wird
beim Portugiesischen Wasserhund auch ,Improper Coat” genannt.

Haaren (Shedding)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die Fellstruktur des Hundes wird von verschiedenen bekannten genetischen Merkmalen
beeinflusst. Eine Variante des MC5R-Gens ist mit dem Haaren sowie der Haarldnge
assoziiert.

Das rezessive sh-Allel (fur shedding, Haaren) wurde in vielen Rassen reinerbig (Genotyp
sh/sh) nachgewiesen, welche stark haaren. Hunde, die mindestens ein N-Allel (non-
shedding) besitzen, verlieren weniger Haare.

Zusatzlich wird das Haaren auch durch das Furnishing des RSPO2-Gens beeinflusst.
Unabhéngig vom Genotyp der Shedding-Variante im MC5R-Gen haaren Hunde, die das
dominante F-Allel fir Furnishing reinerbig besitzen (Genotyp F/F), signifikant weniger.
Die Haarlange wird maBgeblich durch rezessive Varianten des FGF5-Gens (Haarlange-
Lokus) und die dominante Furnishing-Variante des RSPO2-Gens determiniert. Zusatzli-
chen Einfluss hat auch die Shedding-Variante des MC5R-Gens.

Langere Haare entstehen durch die rezessiven I-Allele (langhaarig), das dominante F-Allel
(rauhaarig/furnished) sowie das rezessive sh-Allel (shedding), wéhrend kirzere Haare
durch die dominanten L-Allele (kurzhaarig), das rezessive f-Allel (glatthaarig/unfurnished)
und das dominante N-Allel (non-shedding) bedingt sind.

Vor allem mittlere Haarlangen bei genetisch kurzhaarigen (FGF5 L/L oder L/l) und glatt-
haarigen Rassen aus der Gruppe der Schéferhunde und Retriever kdnnen in einigen
Fallen Gber die Shedding-Variante des MC5R-Gens erklart werden.
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Curly: gelockt

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay, Sequenzierung
Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Ein weiteres Gen fUr die Ausprégung der Fellstruktur ist das Gen KTR71, welches flr
die Phanotypen ,Curly” bzw. ,Non-curly” verantwortlich ist. Es wird unabhangig von den
anderen beiden Genen fUr die Haarlange vererbt, kommt aber nur bei langem Deck-
haar zur Auspragung. Wenn das Curly-Gen homo- oder heterozygot vorliegt, ist das
Deckhaar gewellt bis gelockt (dominanter Erbgang), die rezessive Variante ,Non-curly”
verursacht einen glatthaarigen Phanotyp. Bei der Rasse Curly Coated Retriever wurde
eine neue Variante des KRT71-Gens identifiziert, die flir das lockige Fell verantwortlich
ist. Sie wurde mit geringeren Allelfrequenzen auch bei 5 anderen Rassen gefunden, dar-
unter Chesapeake Bay Retriever, Lagotto Romagnolo, Spanischer Wasserhund, Bichon
Frisé und Irish Terrier.

Haarlosigkeit

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Fragmentlangenanalyse (1), Sequenzierung (2)

Rasse Chinese Crested Dog (1), Mexikanischer Nackthund(1), Peruani-
scher Nackthund (1) und Scottish Deerhound (2)

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die genetisch bedingte Haarlosigkeit beim Chinese Crested Dog, Mexikanischen und
Peruanischen Nackthund wird anhand des sogenannten FOXI3-Gens als autosomal ko-
dominantes Merkmal vererbt. Hunde, welche die Variante heterozygot tragen, besitzen
nur sparliche oder keine Korperbehaarung, zum Teil ein abnormales Gebiss und gele-
gentlich Missbildungen des AuBenohrs und des Horkanals. Deshalb wird der Phanotyp
haarloser Hunde dieser Rassen als canine ektodermale Dysplasie (CED) klassifiziert.
Tréager der Variante kdnnen je nach Verpaarung sowohl behaarte als auch nackte Nach-
kommen hervorbringen. Hunde ohne Variante tragen dagegen ein normales Haarkleid
und werden als ,Powderpuff bezeichnet. Insbesondere beim Chinese Crested Dog ist
eine rein phanotypische Unterscheidung der echten Nackthunde von den Powderpuffs
schwierig, da die Nackthunde eine mehr oder weniger ausgepragte Restbehaarung
aufweisen. Embryonen, die die Genvariante homozygot tragen, sterben bereits wéhrend
der Trachtigkeit ab. Beim Scottish Deerhound kann eine andere Variante im SGK3-Gen
mit der juvenilen Alopezie assoziiert werden. Betroffene Welpen verlieren wahrend den
ersten Lebenswochen ihr Fell, was spéter auch dauerhaft so bleibt. Bei der Haarlosigkeit
beim Scottish Deerhound handelt es sich um einen autosomal-rezessiven Erbgang.
Bitte beachten Sie, dass diese Tests nicht fur den Nachweis der Haarlosigkeit beim
American Hairless Terrier geeignet sind.
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Improper Coat

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Portugiesischer Wasserhund
Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Beim Portugiesischen Wasserhund tritt eine nicht gewlnschte Fellvariante auf. Diese
nennt sich ,Improper Coat“. Der Gentest kann das rezessive Allel bei Hunden mit nor-
malem Fell nachweisen.

2.3 DNA-Profil beim Hund

Ein DNA-Profil ist der genetische Fingerabdruck Ihres Tieres. Es kann nicht manipuliert
werden oder verloren gehen, bleibt ein Leben lang unverandert und ermdglicht eine
eindeutige |dentifizierung des Individuums. Alle DNA-Profile werden in unserer DNA-
Datenbank gespeichert und gewahrleisten so eine kontinuierliche Verflgbarkeit.

Classic STR DNA-Profil (ISAG 2006)

Das klassische STR DNA-Profil ISAG 2006) folgt den empfohlenen ISAG-Richtlinien
(International Society for Animal Genetics) aus dem Jahr 20086, indem es 22 Mikro-
satelliten-Marker — auch als STR-Marker (Short Tandem Repeat) bezeichnet — analysiert
und eine internationale Vergleichbarkeit zwischen Laboratorien ermoglicht. Jeder STR-
Marker beschreibt eine bestimmte Region auf dem DNA-Strang anhand seiner Lange.
Die Testzuverlassigkeit und die Ausschlusswahrscheinlichkeiten fir die Abstammungs-
analyse liegen bei Uber 99,99%.

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Tierart Hund

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Premium SNP DNA-Profil (ISAG 2020)

Das Premium SNP DNA-Profil (ISAG 2020) folgt den empfohlenen ISAG-Richtlinien
(International Society for Animal Genetics) aus dem Jahr 2020, indem 230 SNPs
(Einzelnukleotidpolymorphismen) analysiert werden und erméglicht eine internationale
Vergleichbarkeit zwischen Laboratorien. Jeder SNP-Marker beschreibt einen bestimmten
Ort auf der DNA. Testzuverlassigkeit und Ausschlusswahrscheinlichkeiten fir die
Abstammungsanalyse liegen weit Uber 99,99%. Das Premium-SNP-DNA-Profil (ISAG
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2020) hat auch das Potenzial, Abstammungsfalle zu I16sen, bei denen nur ein Elternteil
verflgbar ist (Rassen auf Anfrage). Dartiber hinaus ist beim Premium SNP DNA-Profil
(ISAG 2020) eine Analyse der genetischen Variabilitat (Heterozygotie) enthalten (siehe
unten).

Bitte beachten Sie: Premium SNP DNA-Profile (ISAG 2020) und Classic STR DNA-
Profile ISAG 2006) sind nicht kompatibel und kénnen nicht gleichzeitig in derselben
Abstammungsanalyse verwendet werden.

Material 1 ml EDTA-Blut
TierartenHund

Rassen alle Rassen
Dauer 4 — 6 Wochen

Genetische Variabilitit (Heterozygotie)

Die Heterozygotie beschreibt den Prozentsatz an genetischen Merkmalen (SNPs), bei
denen ein Hund unterschiedliche Varianten von Mutter und Vater vererbt bekommen
hat. Im Rassevergleich sind Tiere mit hoher Heterozygotie nach aktuellem wissenschaft-
lichem Stand weniger von Inzucht betroffen als Tiere niedriger Heterozygotie.

FUr die Berechnung der Heterozygotie verwenden wir den genetischen Fingerabdruck
(das Premium SNP DNA-Profil) sowie hunderte weitere genetische Merkmale in der
DNA des Hundes. Der untersuchte Hund ist in der Grafik mit einem Kreuz und einer
schwarzen durchgezogenen Linie markiert. Sobald eine gentigend groBe Referenzpopu-
lation der entsprechenden Rasse bei LABOKLIN untersucht wurde, wird die genetische
Variabilitat der gesamten Rassepopulation als orange schraffierter Bereich angegeben.
Der Mittelwert der Rasse ist als graue gestrichelte Linie gekennzeichnet.

Kleine PopulationsgréBen und Inzucht kénnen die Heterozygotie einer Rasse verringern.
Tiere mit hoher Heterozygotie im Rassevergleich kdnnen daher in der Zucht zum Erhalt
der genetischen Vielfalt einer Rasse beitragen.

Bitte beachten Sie jedoch, dass durch die Heterozygotie keine Riickschllisse auf ein-
zelne Faktoren wie Erbkrankheiten oder auBerliche Merkmale wie die Fellfarbe gezogen
werden konnen. Der Erhalt von genetischer Variabilitat kann ein Baustein in der verant-
wortungsvollen Hundezucht sein, darf aber nicht flr sich allein betrachtet werden.
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3. Katze
3.1 Erbkrankheiten bei der Katze

o-Mannosidose

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Perser

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Alpha-Mannosidose (AMD) ist eine lysosomale Speicherkrankheit, die durch einen
Mangel des Enzyms a-Mannosidase verursacht wird. Die urs&chliche Mutation verhin-
dert die Bildung des Enzyms, was zu einer intrazellularen Anreicherung von mannose-
reichen Oligosacchariden flhrt. Die klinischen Symptome sind unter anderem Fehl-
bildungen im Knochenbau sowie neurologische Erscheinungen wie Ataxie, Tremor oder
eingeschranktes Sehvermdgen.

Von dieser seltenen Krankheit betroffene Katzen versterben meist bei der Geburt oder in
den ersten Lebensmonaten.

Acrodermatitis enteropathica (AE)

Material 1 ml EDTA-BIlut/ Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Turkisch Van

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei der TUrkisch Van 16st eine genetische Variante im SLC39A4-Gen die Erkrankung
Acrodermatitis enteropathica aus. Das SLC39A4-Gen codiert fUr einen Zinktransporter
im Darm; der Verlust dieses Transporters fUhrt zum systemischen Zinkmangel.

Die betroffenen Kitten entwickeln sich in den ersten 6 Wochen zunéchst normal. Im Al-
ter von 6 — 8 Wochen zeigen sie jedoch Wachstumsverzdgerung und Durchfall. Zudem
leiden sie an schweren, schnell fortschreitenden dermatologischen Symptomen wie
Schuppungen, Alopezie (Haarlosigkeit), ndssenden Hautentzlindungen und schweren
Erosionen und Lé&sionen an Bauch und GliedmaBen. Massive Sekundérinfektionen
kénnen in den Hautlasionen entstehen. Die Erkrankung kann durch die orale Einnahme
von hohen Zinkdosen behandelt werden, da ein weiterer intestinaler Zink-Transportweg
existiert, der den Zinkmangel ausgleichen kann.
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Autoimmunes lymphoproliferatives Syndrom (ALPS)

Material 1 ml EDTA-BIut/ Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Britisch Kurzhaar

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das autoimmune lymphoproliferative Syndrom (ALPS) bei der Britisch Kurzhaar wurde
bisher bei Katzen in Neuseeland und Australien festgestellt. Die Tiere weisen eine
Lymphadenopathie und Splenomegalie bereits ab einem Alter von 8 Wochen auf.

Congenitales myasthenes Syndrom (CMS)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Devon Rex, Sphynx

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das kongenitale myasthene Syndrom (CMS) bei der Katze wird durch eine Mutation

im COLQ-Gen ausgeldst. Die Symptome der Krankheit entsprechen denen von CMS
beim Menschen; es féllt insbesondere eine generalisierte Muskelschwéche auf. Diese
zeigt sich bereits im Alter von 3 Wochen und vor allem nach Stress oder Aufregung. Oft
nehmen betroffene Katzen eine Art ,Eichhérnchen*-Kdrperhaltung ein und ruhen sich mit
den Vorderpfoten auf entsprechend hohen Objekten aus. Die meisten Katzen mit CMS
sterben innerhalb von 2 Jahren. Oft ersticken sie an Futter.

Cystinurie

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Cystinurie ist eine erbliche Stoffwechselerkrankung mit Absorptionsstérung be-
stimmter Aminosauren im proximalen Nierentubulus. Die Folge ist eine erhdhte Aus-
scheidung der Aminosaure Cystin Uber den Urin. Aufgrund der starken Akkumulation
von Cystin im Harn und seiner schlechten Wasserloslichkeit kristallisiert Cystin aus und
es bilden sich Steine. Die Harnsteine, die die klinischen Symptome verursachen, treten
schon im jugendlichen Alter auf. Dabei kann es zu einem lebensbedrohlichen Verschluss
der Harnwege kommen.
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Faktor-XI-Defizienz

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Maine Coon

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Der Koagulationsfaktor Xl ist ein Plasmaprotein und beteiligt an der intrinsischen Kas-
kade der Blutgerinnung. Die Blutungstendenz bei Faktor-XI-Mangel ist im Gegensatz zu
Hamophilien nur geringgradig erhoht. Typisch sind Hamatome und andere leichte Blutun-
gen, die nur manchmal nach Trauma oder chirurgischen Eingriffen auftreten. Faktor-XI-
Mangel verlangert die partielle Thromboplastinzeit im Plasma, aber die Thromboplastin-
zeit bleibt normal. Laboklin hat Maine-Coon-Katzen mit erhéhter Blutungsneigung
sowie deren Verwandte untersucht und einen Gendefekt im Faktor Xl identifiziert. Dabei
wurden auch homozygot erkrankte und Tragertiere (Carrier) in Europa nachgewiesen.
Der Faktor-XI-Mangel wird autosomal-rezessiv vererbt.

Anhand dieses Gentests konnen Maine-Coon-Katzen, die ein erhdhtes Blutungsrisiko
haben, aber auch symptomlose mannliche und weibliche Tragertiere sicher identifiziert
und die Verbreitung dieses Gendefektes bei der Zucht eingeschrénkt werden.

Gangliosidose (GM1 und GM2)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Balinese, Burma, Javanese, Korat, Ocicat, Orientalisch Kurzhaar,
Peterbald, Seychellois, Siam, Thaikatze und Tonkanese

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Gangliosidose ist eine lysosomale Speicherkrankheit, die bei Menschen, Katzen und
anderen Tieren auftritt. Bei einer lysosomalen Speichererkrankung werden die Stoffe, die
aufgrund eines Enzymmangels nicht weiterverarbeitet werden kdnnen, in den Lysosomen
abgelagert. Im Fall der Gangliosidosen kommt es zur Anreicherung von Gangliosiden
(Fett-Zucker-Verbindungen) in Zellen des Gehirns. Dadurch werden lebenswichtige
Zellfunktionen im Gehirn gestort, was zu den schweren Krankheitssymptomen flihrt.

Die Gangliosidosen kommen in 2 verschiedenen Formen vor. Die GM1-Gangliosidose
wird durch einen ererbten Mangel des Enzyms Beta-Galactosidase verursacht, wogegen
bei der GM2-Gangliosidose das Enzym Beta-Hexosaminidase fehlt. GM1 und GM2
verursachen schwere fortschreitende Hirnerkrankungen. Erkrankte Katzen zeigen vor
allem Stérungen des Nervensystems. Beide Erkrankungen duBern sich durch Symptome
wie Kopfzittern sowie eingeschrankte Bewegungsfahigkeit der Hinterbeine bis hin zur
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Lahmung. Bei der GM2-Gangliosidose (Burma, Korat) zeigt sich das Krankheitsbild in
der Regel friher (etwa im Alter von 2 Monaten) und verschlimmert sich schneller. Bei der
GM1-Gangliosidose (Siam, Korat) beginnen die neurologischen Symptome etwas spater
(8 Monate) und schreiten langsamer fort.

Genetische Blutgruppe

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen auBer Europaisch Kurzhaar

Erbgang Die Vererbung der Blutgruppen erfolgt in einem einfachen auto-

somal-dominanten Erbgang. Dabei ist A dominant gegeniber B.
Bei Tieren mit der Blutgruppe AB (auch Blutgruppe C genannt)
wird vermutlich die Dominanz von A durch einen bislang unbe-
kannten Faktor unterdrickt.
Die genetische Bestimmung der Blutgruppe bei der Katze erlaubt
im Vorfeld von Verpaarungen die genetische Differenzierung
der serologisch bestimmten Blutgruppe. So ist es mdglich, das
rezessive Allel b, welches mit dem Blutgruppentyp B assoziiert ist,
zu identifizieren. Katzen mit 2 Kopien des Allels b bilden Blutgrup-
pe B aus. Hinter der Blutgruppe A kann sich genetisch nicht nur
ein reinerbiges AA- sondern auch ein mischerbiges Ab-Tragertier
verbergen. Zur Abklarung der genetischen Grundlage bei A- und
AB-Katzen ist daher die genetische Untersuchung empfohlen.
Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung
Das AB-System ist das vorherrschende Blutgruppensystem bei der Katze. Die haufigs-

ten Blutgruppentypen sind A und B. Katzen mit der Blutgruppe B bilden in hohem Mal3e
Anti-A-Antikdrper und Tiere mit der Blutgruppe A besitzen einen geringen Antikdrper-
Titer gegen die Blutgruppe B. Auch ist in einigen Rassen die eher seltene Blutgruppe AB
bekannt, die neuerdings auch Blutgruppe C genannt wird. Der Phanotyp AB wird nicht
hervorgerufen durch die Kodominanz von A und B. Katzen mit dieser Blutgruppe bilden
weder Anti-A- noch Anti-B-Antikdrper aus und sind demnach Universalempfanger bei
Bluttransfusionen.

Bei einer Transfusion von Blut der falschen Blutgruppe kann es zu einer Blutgruppen-
unvertraglichkeit kommen, die tédlich enden kann. Erste Symptome hierflr sind
Atemnot, Erbrechen und Ruhelosigkeit.

Eine weitere, gerade flr ZUchter wichtige Unvertraglichkeitsreaktion ist auch bei der
neonatalen Isoerythrolyse festzustellen. Verpaart man eine Blutgruppe-B-Mutterkatze
mit einem Blutgruppe-A-Kater, kdnnen Kitten der Blutgruppe A die Anti-A-Antikdrper der
Mutter durch die Muttermilch aufnehmen. Die resultierende neonatale Isoerythrolyse
kann zum Tod der Kitten flhren.
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Glykogenspeicherkrankheit Typ IV (GSD 4)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Norwegische Waldkatze
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei der Glykogenspeicherkrankheit Typ IV handelt es sich um eine erbliche Fehlfunktion
des Glukosestoffwechsels, die bei norwegischen Waldkatzen beschrieben ist.

Glukose wird in der Leber, den Muskeln und den Nervenzellen in Form von Glykogen
gespeichert. Bendtigt der Kdrper Energie, so wird Glukose vom Glykogen abgespalten
und als Energiequelle genutzt. Die Fahigkeit, Glukose effizient an Glykogen zu binden
und wieder abzuspalten, ist von der stark verzweigten Struktur des Glykogen abhangig.
Das ,Glycogen Branching Enzym*“ (GBE) ist nétig fur die Ausbildung dieser verzweigten
Struktur. Ein Ausfall der GBE-Aktivitat fihrt zur abnormalen Anhaufung von Glykogen in
verschiedenen Zelltypen, was zu fortschreitenden Organfehlfunktionen flhrt. Betroffene
Kitten sterben meist bei oder kurz nach der Geburt, vermutlich durch Uberzuckerung
(Hyperglykamie). Kitten, die den Geburtsvorgang Uberleben, haben eine maximale
Lebenserwartung von 10 — 14 Monaten, sie entwickeln sich zun&chst normal, bis es

im Alter von ca. 5 Monaten zu einer fortschreitenden neuromuskuléren Degeneration
kommit, die letztendlich zum Tode fuhrt.

Head Defect

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Burma

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der Burmese Head Defect ist eine angeborene, kraniofaziale Missbildung, die in den
heutigen Linien der Burmakatze weit verbreitet ist. Die urs&chliche Mutation wurde vom
Lyons Feline Genetics Research Laboratory an der UC Davis entdeckt und betrifft ein
Gen, welches eine wichtige Rolle bei der Entwicklung des Gesichts spielt. Eine Kopie
der Mutation verursacht keine ,Missbildung®, ist aber haufig die Ursache fur einen ver-
kUrzten Gesichtsschadel (Brachyzephalie). Katzen, die die Mutation homozygot tragen,
haben schwere kraniofaziale Missbildungen und sind nicht lebensfahig.
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Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Maine Coon (Mutation A31P), Ragdoll (R820W) und Sphynx
Erbgang autosomal-dominant mit unvollstandiger Penetranz

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die hypertrophe Kardiomyopathie (HCM) ist eine durch eine konzentrische Hypertrophie
des Ventrikels gekennzeichnete Erkrankung des Herzmuskels. Die HCM ist die am hau-
figsten diagnostizierte Herzerkrankung bei Katzen. Wesentliche Krankheitszeichen sind
eine Verdickung der Wand der linken Herzkammer (Ventrikel), die sowohl global als auch
regional sein kann, eine Verdickung der Papillarmuskeln, eine systolische Vorwartsbe-
wegung der Mitralklappe (systolic anterior movement, SAM), schlieBlich eine VergroBe-
rung der linken Herzkammer und letztendlich Herzschwéche und Herzversagen. Der Tod
durch HCM kann durch 3 Mechanismen erfolgen: durch plétzlichen Herztod, wie z.B.
durch Rhythmusstérungen und Kammerflimmern, durch Herzversagen (Symptome sind
Herzrasen, beschleunigte Atmung, Kurzatmigkeit, Lungenddem und Pleuraerguss) oder
durch Thrombenbildung, einerseits im linken Vorhof durch abnorme Blutflisse und den
Ruckstau des Blutes mit Erweiterung des Vorhofs und verlangsamtem Blutfluss, anderer-
seits in der Kammer bei hochgradiger Erweiterung und Herzschwéche. Die Thromben im
Vorhof kdnnen abgeldst und in den arteriellen Kreislauf verschleppt werden (so kommt
der sog. Sattelthrombus an der Aufzweigung der Becken- und Beinarterien mit Lah-
mung der Hinterbeine zustande). Die echokardiographische Untersuchung war bisher
die einzige M&glichkeit, die Krankheit sicher zu diagnostizieren. Diese Untersuchung ist
allerdings erst im Alter von einigen Jahren sinnvoll, wenn bereits krankhafte Veranderun-
gen des Herzens aufgetreten sind.

Zwei identifizierte Mutationen im MYBPC3-Gen stellen nach derzeitigem Forschungs-
stand Hochrisikofaktoren bei der Maine Coon bzw. der Ragdoll dar: Bei diesen Ras-
sen haben homozygote Trager ein vielfach hdheres Risiko an HCM zu erkranken als
gesunde Tiere. Heterozygote Trager besitzen hingegen nur ein gering héheres Risiko.
Bei der Sphynx konnte hingegen eine Variante im ALMS1-Gen gefunden werden, die
ebenfalls mit einer HCM einhergeht. Das Alter der Katzen beim Auftreten der ersten
Symptome sowie der Schweregrad der HCM kann sehr variabel ausgepragt sein. Die
Diagnose der HCM bei der Sphynx kann im Alter von 1 — 14 Jahren erfolgen. Da nicht
alle genetisch betroffenen Katzen im Laufe ihres Lebens Symptome zeigen, spricht man
von einer unvollstandigen Penetranz. Bislang ist es unklar, ob das Risiko fur die Auspra-
gung der Erkrankung bei homozygot betroffenen Sphynx-Katzen (HCM/HCM) hoher ist
als bei heterozygoten Katzen (N/HCM). Zudem geht man davon aus, dass neben dieser
Variante mindestens noch eine weitere unbekannte Variante in dieser Rasse vorkommt,
die eine HCM ausldsen kann.

Die Mutationen sind ausschlieBlich in den entsprechenden Rassen relevant.
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Hypokaliamie

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Australian Mist, Burma und deren Auskreuzungen (z.B. Burmilla),
Cornish Rex, Devon Rex, Singapura, Sphynx und Tonkanese

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Hypokaliamie bei der Burmakatze, auch bekannt als ,familidre episodische hypokalami-
sche Polymyopathie®, ist ein genetischer Defekt, der durch Muskelschwéche gekenn-
zeichnet ist. Diese kann den ganzen Kérper betreffen, manchmal aber auch nur auf
wenige Muskeln begrenzt sein. Dies ist am auffalligsten bei den Nackenmuskeln, zum
Teil ist aber auch nur die Bewegung der Beinmuskeln eingeschrankt. Erkrankte Katzen
haben Probleme beim Laufen und Springen, ebenso mit der korrekten Kopfhaltung.
Labordiagnostisch zeigen sich typischerweise erniedrigte Kalium- und erhdhte CK-
Werte im Serum (CK=Creatinin-Kinase). Dies lasst sich mit einer speziellen Diat, bei der
dem Futter Kalium zugesetzt wird, deutlich verbessern. Die genaue Zusammenstellung
des t&glichen Futters ist mit dem behandelnden Tierarzt abzusprechen.

Hypotrichose und Kurzlebigkeit

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Heilige Birma

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Hypotrichose ist eine Erbkrankheit der Heiligen Birma, die durch die Mutation des
FOXN-1-Gens verursacht wird.

Betroffene Neugeborene besitzen ein dinnes flaumiges Fell, das sie schon innerhalb
einer Woche nach der Geburt verlieren. Dieses wéchst bei wenigen Tieren innerhalb
der ersten 2 Monate nach. Einige Kitten werden bereits ganzlich kahl geboren. Weitere
klinische Symptome umfassen fettige und verkrustete Haut im Gesichtsbereich sowie
Anomalien der Krallen, der Zunge und des Bartes.

Die Erkrankung kann in einigen Féllen fur Totgeburten und frihes Versterben der Kitten
innerhalb der ersten Lebenswochen durch unzureichende Immunabwehr verantwortlich
sein.
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MDR1-Genvariante

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Der MDR1-Gendefekt korreliert mit einer Stérung der Arzneimittelmetabolisierung und
damit einer Uberempfindlichkeit gegentiber verschiedenen Pharmazeutika wie Antipara-
sitika (z.B. Ivermektin), Antibiotika, Zytostatika oder auch Schmerz- und Narkosemitteln.
Die Symptome nach Verabreichung dieser Arzneimittel sind vielfaltig und reichen unter
anderem von Schwierigkeiten beim Atmen, Bewegungsstérungen, Lethargie und erwei-
terten Pupillen bis hin zu lebensbedrohlichen Krampfen. Bei Chemotherapeutika kann
der veranderte Metabolismus zu Magen-Darm-Intoxikationen und zu Knochenmarks-
depression fUhren. Der Erbgang ist autosomal-rezessiv, aber auch bei heterozygoten
Tieren muss von einem eingeschrénkten Transport der betroffenen Substanzen und
einer eingeschrankten Verstoffwechselung der Wirkstoffe bzw. einer geringeren Vertrag-
lichkeit ausgegangen werden.

Mucopolysaccharidose Typ VI

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse Balinese, Européisch Kurzhaar, Heilige Birma, Javanese, Ocicat,
Orientalisch Kurzhaar, Peterbald, Seychellois, Siam, Thaikatze,
Tonkanese

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Mucopolysaccharidose vom Typ VI (MPS VI) ist eine lysosomale Speicherkrankheit,
die durch 2 Defekte im Gen fur das Enzym N-Acetylgalactosamin-4-Sulfatase ausgelost
wird. Die beiden bekannten Mutationen liegen im selben Gen, aber an unterschiedlichen
Stellen. Die beiden Mutationen sind separat entstanden und liegen nie gleichzeitig auf
demselben Chromosom vor, weshalb es 6 verschiedene Genotypen geben kann.

Die beiden Mutationen haben unterschiedliche Wirkung auf die Schwere der Erkran-
kung. Dabei gibt es eine milde Form (m), deren Symptome meist nur anhand bestimmter
Laborwerte feststellbar sind, sowie eine schwere Form (s), die bei homozygot Betrof-
fenen mit schweren Stérungen des Knochenbaus, Nervensystems sowie Zwergwuchs
einhergeht. Erste Anzeichen sind beim schweren Typ bereits nach wenigen Lebenswochen
zu erkennen. Kombiniert-heterozygote Trager (Genotyp m/s) scheinen die Krankheit nicht
auszupragen.
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Mucopolysaccharidose Typ Vil

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die Mucopolysaccharidose vom Typ VII (MPS V) ist eine seltene lysosomale Speicher-
krankheit, die durch einen Defekt im Gen fur das Enzym B-Glucuronidase (GUSB)
ausgeldst wird. Bei heterozygoten Tieren (N/mps) wird nur die Halfte der natlrlichen
Menge des Enzyms produziert, bei Betroffenen (mps/mps) wird das Enzym gar nicht
gebildet. Die daraus resultierende Stérung des Abbaus von Mucopolysacchariden flhrt
zu Knochen- und Knorpelfehlbau, Hornhauttriilbung sowie VergréBerung der Abdominal-
organe, was bereits ab einem Alter von 2 Monaten feststellbar ist. Neben der hier getes-
teten Mutation wird noch mindestens eine weitere Mutation vermutet, die eine MPS VI
ausldsen soll.

Myotonia congenita

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Myotonia congenita ist eine Krankheit, die die Skelettmuskulatur betrifft. Verursacht wird
sie von einer Genmutation, die die Funktion der Chlorid-Kanéle beeinflusst und autoso-
mal-rezessiv vererbt wird. Symptome der Krankheit sind vor allem ein steifer, staksiger
Gang, der sich allerdings durch Ubung wieder verbessern lasst. Sichtbar ist auch eine
hervortretende Zunge und ein kaum zu 6ffnender Unterkiefer. Oft werden Schwierigkeiten
beim Schlucken ebenso wie UbermaBiges Speicheln beobachtet.

Osteochondrodysplasie

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Schottische Faltohrkatze
Erbgang autosomal-dominant

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Eine Mutation im TRPV4-Gen flihrt zu den charakteristisch nach vorne gefalteten
Ohren bei der Scottish Fold. AuBerdem begtinstigt diese Mutation die Ausbildung einer
Osteochondrodysplasie, die sich in Misshildungen der Knochen und Gelenke in den
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distalen GliedmaBen und dem Schwanz duBert. Homozygot betroffene Katzen scheinen
schwerere Missbildungen zu entwickeln, weshalb von einer Verpaarung der Rasse
untereinander abzuraten ist.

Polyzystische Nierenerkrankung (PKD)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Angora, Britisch Kurz- und Langhaar, Chartreux, Colourpoint,

Exotic Shorthair, Heilige Birma, Karthduser, Perser, Ragdoll,
Russisch Blau, Schottische Faltohrkatze, Selkirk Rex

Erbgang autosomal-dominant
Dauer 3 - 5 Werktage
Erkrankung

Die polyzystische Nierenerkrankung ist eine weit verbreitete Erbkrankheit, die Perser-
katzen und deren Abkdmmlinge betrifft. Rund 38% der Perserkatzen weltweit leiden an
dieser Erkrankung, was einen Anteil von 6% an der Gesamtkatzenpopulation ausmacht.
Die PKD kann somit als bedeutendste vererbte Erkrankung bei der Katze angesehen
werden. Sie fUhrt neben der Bildung von Zysten in Leber und Bauchspeicheldrise zur
Bildung von flussigkeitsgefuliten Zysten in der Niere, die letztendlich das Nierenversagen
und den Tod der betroffenen Katze verursachen. Die PKD tritt im jugendlichen Alter der
Katze auf. Die Diagnose mittels Ultraschall kann friihestens mit dem Auftreten erster
Krankheitserscheinungen im Alter von ca. 8 Monaten gestellt werden.

Primares erbliches Glaukom (PCG)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Siam

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Grundséatzlich werden 2 Arten von grinem Star unterschieden: das Primar- und das
Sekundérglaukom. Katzen mit einem priméaren Glaukom haben angeborene Fehl-
bildungen im Auge, die einen erhdhten Augeninnendruck verursachen. Dadurch werden
die retinalen Ganglienzellen und der Sehnerv geschadigt, was bereits im Laufe der ersten
Lebensmonate zur Erblindung fuhrt. Fir ein Sekundarglaukom kénnen verschiedene
Augenerkrankungen oder -infektionen die Ursache sein.

Bei der Siam wurde eine Mutation im LTBP2-Gen nachgewiesen, die als ursachlich fur
das primére erbliche Glaukom gilt.
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Progressive Retinaatrophie (PRA)

Die progressive Retinaatrophie PRA ist eine Erkrankung der Netzhaut (Retina), die durch
kontinuierliches Fortschreiten letztendlich zur Erblindung fuhrt. Dabei werden die Photo-
rezeptoren des Auges im Laufe der Zeit zerstért. Bislang sind bei Katzen die folgenden
4 Mutationen bekannt, die eine PRA ausldsen sollen:

Progressive Retinaatrophie (pd-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung
Rasse Angora, Britische Kurz- und Langhaar, Chartreux, Colourpoint,

Exotic Shorthair, Heilige Birma, Karthduser, Perser, Ragdoll,
Russisch Blau, Schottische Faltohrkatze, Selkirk Rex

Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die progressive Retinaatrophie bei Persern (pd-PRA) hat bei betroffenen Tieren bereits
im Alter von 5 Wochen einen Abbau der Photorezeptoren zur Folge, der bis 16 Wochen
zur vollsténdigen Erblindung fuhrt. Symptomatisch zeigt sich zumeist unkoordinierte
Augenbewegung und erhdhte Reflektivitat des Augenhintergrunds.

Progressive Retinaatrophie (PRA-b)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Bengal

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die progressive Retinaatrophie bei der Bengal fuhrt zur Zerstérung der Photorezeptoren
in der Netzhaut. Der Verlust der Zellen beginnt etwa im Alter von 7 Wochen und schreitet
langsam fort, bis die Katze mit ca. 2 Jahren bereits ein sehr eingeschranktes Sehver-
mdgen hat. Bis zur vollstandigen Erblindung dauert es unterschiedlich lang. Katzen

mit PRA-b zeigen im Vergleich zu gesunden Katzen erweiterte Pupillen bei gleichen
Lichtverhéltnissen.

Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Abessinier, American Curl, American Wirehair, Bengal, Colourpoint,

Cornish Rex, Munchkin, Ocicat, Peterbald, Siam und Verwandte
(z.B. Javanese, Orientalisch Kurzhaar, Balinese, Seychellois),
Singapura, Somali, Thaikatze, Tonkanese
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Erbgang autosomal-rezessiv Pyruvatkinase-Defizienz (PK)
Dauer 3 - 5 Werktage Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung
Erkrankung Rasse Abessinier, Agyptisohe Mau, Angora, Bengal, Européisch Kurz-
Die rdAc-PRA wird durch eine Mutation im CEP290-Gen hervorgerufen. Betroffene haar, LaPerm, Maine Coon, Neva Masquerade, Norwegische
Katzen haben zum Zeitpunkt der Geburt ein normales Sehvermédgen. Die klinischen Waldkatze, Ocicat, Savannah, Sibirer, Singapura und Somali
Symptome treten in der Regel im Alter von 1,5 bis 2 Jahren auf (sog. late onset). Zuerst Erbgang autosomal-rezessiv
verlieren die Stabchenzellen inre normale Funktion, im weiteren Verlauf sind auch die Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Zapfenzellen der Netzhaut betroffen. Im Endstadium der Krankheit, meist im Alter von
3- 5”Jahren, sind die Photorezeptoren dann vollig zerstort und die Katze erblindet Erkrankung
volistandig. Bei dieser Erkrankung, die auch beim Mensch und Hund vorkommit, fehlt den roten

Blutkdrperchen das Enzym Pyruvatkinase, welches fur die Energiegewinnung der Ery-
throzyten wichtig ist. Aufgrund einer beeintréchtigten Glykolyse in den Erythrozyten ist

Progressive Retinaatrophie

rdAc-PRA deren Lebensdauer stark verkurzt, wodurch eine chronische, regenerative, hdmolytische
fir validierte Rassen Anémie hervorgerufen wird. Betroffene Tiere kdnnen neben immer wiederkehrenden
Symptomen der Andmie wie blassen Schleimhauten, Schwache und Mudigkeit auch
88% schwere ,hdmolytische Krisen* mit Gelbsucht und Fieber entwickeln. Die Anzahl der
H frei roten Blutkérperchen kann von normal bis hochgradig vermindert sein. Verdéchtig ist
A Trager eine erhdhte Zahl juveniler Erythrozyten bei einer normalen Erythrozytenzahl. Gelegentlich
ist eine vergréBerte Milz tastbar. Aufgrund des unterschiedlichen Krankheitsbildes ist es

M betroffen

wichtig, dass eine Pyruvatkinase-Defizienz in Betracht gezogen wird, wenn die Routine-
1% laboruntersuchungen nicht zu einer Diagnose flhren. Da es bisher leider keine spezifi-
sche Therapie fur die PK-Defizienz gibt, ist die zuchthygienische Vorbeugung wichtig.
Zeigt ein erkranktes Tier eine schwere Andmie, kdnnen Bluttransfusionen lebensrettend
sein. Daher ist die Durchfihrung einer Blutgruppenbestimmung ebenfalls wichtig. Bei

Progressive Retinaatrophie (rdy-PRA)

Material Tml EDT,A'BM/ Backenabstrich betroffenen Tieren sollten sowohl Stress als auch Infektionen vermieden werden, da
Methode Sequenzierung , dadurch maglicherweise hamolytische Krisen ausgeldst werden konnen.
Rasse Abessinier, Ocicat, Somali
Erbgan autosomal-dominant : -
Dauger ? 1 — 2 Wochen Pyruvatkinase Defizienz (PK)
fur validierte Rassen
Erkrankung

Die rdy-PRA wird durch eine Mutation im CRX-Gen hervorgerufen, die eine normale
Photorezeptorbildung verhindert. Aufgrund des dominanten Erbgangs prégen auch
heterozygote Trager die Krankheit aus. Bereits im Alter von ca. 3 Wochen sind Fehl-
bildungen in der Retina bei Untersuchungen erkennbar (sog. early onset). Zuerst sind
die Zapfen-, danach die Stébchenzellen betroffen. In der Regel erblinden betroffene
Katzen fast vollstandig in einem Alter von etwa 7 Wochen. 1,6%

" frei
Trager

" betroffen
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Spinale Muskelatrophie (SMA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Maine Coon

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Die spinale Muskelatrophie ist eine Motoneuronenerkrankung, d.h. eine Erkrankung
von Nervenzellen, die die Muskulatur innervieren. SMA beeintrachtigt alle Muskeln des
Korpers, wobei die sogenannten proximalen Muskeln haufig am schwersten betroffen
sind. Die spinale Muskelatrophie bei der Maine Coon ist dem SMA Typ Il beim Men-
schen sehr &hnlich. Betroffene Katzen zeigen bereits im Alter von rund 12 Wochen
Muskelschwund und Muskelschwéache verbunden mit einer Degeneration der spinalen
Motoneurone. An spinaler Muskelatrophie erkrankte Katzen zeigen eine fortschreitende
Instabilitdt des Ganges und Haltungsabnormitaten, die man der symmetrischen Schwa-
chung und dem Schwund der proximalen Muskeln zuordnen kann. Die Symptome der
SMA treten schon in frliher Jugend auf und fUhren zu einer fortschreitenden Behinde-
rung und einer unterschiedlichen Verkirzung der Lebenszeit.

3.2 Fellfarbe und Haarlange bei der Katze

Fellfarbe

Agouti

Der A- oder Agouti-Lokus ist verantwortlich fur die Fellzeichnung und unterscheidet, ob
das Fell mehrfarbig (,Agouti®) oder einfarbig (,Non-Agouti“) ist. Dies wird durch soge-
nanntes pigment-type-switching verursacht, also die Umstellung zwischen den beiden
Pigmenten (dunkles Eumelanin oder rotes Pheomelanin) wahrend des Haarwachstums.
Das Agouti-Allel (A) ist dominant gegentiber dem Non-Agouti-Allel (a).

Farbvariante Agouti

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Tragt eine Katze das Agouti-Gen (Genotyp AA oder Aa), so weist ihr Fell eine Fell-
zeichnung auf. Ist der Genotyp Non-Agouti (aa), ist ihr Fell einfarbig (,solid®).
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Farbvariante Charcoal

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Bengal

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Das Charcoal-Gen (A™) ist ausschlieBlich in der Rasse Bengal vorhanden. Es ist eine
Allel-Variante des Agouti-Lokus, die von der Asiatischen Leopardkatze in die Rasse
eingebracht wurde. Die Katze entwickelt den Charcoal-Phanotyp ausschlieBlich mit dem
Genotyp APa. Dieser Test deckt auch den allgemeinen Agouti-Test mit ab.

Farbvariante Gold (Kupfer)

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Britisch Kurzhaar

Dauer 1 -2 Wochen

Ausprégung

Bei der Farbvariante Gold handelt es sich um eine Modifikation der Tabby-Zeichnung
bei der Rasse Britisch Kurzhaar. Eine Mutation im CORIN-Gen bewirkt eine Zunahme
der Phdomelanin-Bande der Einzelhaare sowie eine Verdrdngung des Eumelanins

an die Haarspitze. Reinerbige Tiere sind gekennzeichnet durch eine Aufhellung der
Tabby-Zeichnung und eine Goldfarbung des Fells, die von einem warmen Farbton bis
hin zu einem kupferfarbenen Phanotyp mit rot-goldenem Mantel und cremefarbenen
Abzeichen an Bauch und Pfotenoberseiten reichen kann. Die Farbvariante kann sich nur
auspragen, wenn die Katze am Agouti-Lokus den Genotyp AA oder Aa aufweist.

Farbvariante Gold (Sunshine)

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Kurilen Bobtail, Sibirische Katze
Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Bei der Farbvariante Gold bzw. Sunshine handelt es sich um eine Modifikation der
Tabby-Zeichnung, die flir Sibirische Katzen, Kurilen Bobtail und Toy Bob beschrieben
ist. Eine Mutation im CORIN-Gen bewirkt eine Zunahme der Phaomelanin-Bande der
Einzelhaare sowie eine stellenweise Farbintensivierung des Phaomelanins. Reinerbige
Tiere sind gekennzeichnet durch eine Aufhellung der Tabby-Kennzeichen, einen creme-
farbenen bis weien Bereich um die Nase, der sich bis auf die Brust erstreckt, und eine
rosa Nase ohne die flr Tabby-Katzen typische dunkle Umrandung. Die Farbvariante
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kann sich nur auspragen, wenn die Katze am Agouti-Lokus den Genotyp AA (sunshine)
oder Aa (dark sunshine) aufweist.

Farbvariante Tabby (Mackerel, Blotched)

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die genetische Untersuchung auf Tabby ermdglicht die Unterscheidung zwischen einer
getigerten Fellzeichnung (Mackerel Tabby) und einer gestromten Fellzeichnung (Blotched
oder Classic Tabby). Mackerel-Tabby-Katzen zeichnen sich durch vertikale Streifen mit
regelméBigen Abstanden aus, Blotched-Tabby-Katzen durch eine breite, weniger regel-
maBige dunkle Musterung auf hellem Hintergrund. Verantwortlich fir die Anordnung der
dunklen Farbmuster sind verschiedene Varianten des Tagpep-Gens. Um die Allele des
Tabby-Lokus auspréagen zu kénnen, muss die Katze am A-Lokus den Genotyp AA oder
Aa aufweisen. Mackerel Tabby wird dominant Uber Blotched Tabby vererbt.

Farbvariante Ticked

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Als Ticked wird eine Fellzeichnung der Katze bezeichnet, bei der die Einzelhaare eine
Béanderung aufweisen, die Katze insgesamt gesehen aber keine Musterung besitzt.
Zwei verschiedene Varianten auf dem DKK4-Gen kdénnen zur Auspragung des Phano-
typs fuhren. Um die Allele des Ticked-Lokus ausprégen zu kénnen, muss die Katze am
A-Lokus den Genotyp AA oder Aa aufweisen. Nur bei Katzen, die am Ticked-Lokus N/N
sind, kann der Tabby-Lokus ausgepragt werden.

Braun

Der B- oder Brown-Lokus beschreibt die verschiedenen Allele auf dem TYRP1-Gen,
das fur die Produktion des Farbpigments Eumelanin verantwortlich ist. Dominant ist
dabei das Allel ,B, in dem das Eumelanin in nattrlicher Menge produziert werden kann.
Die beiden Mutationen bewirken eine verringerte Produktion von Eumelanin und somit
hellere Brauntdne des Fells. Die rezessiven Allele fir Chocolate (b) und Cinnamon (b)
stehen in der sogenannten allelischen Reihe in folgendem Dominanzverhaltnis zueinan-
der: B>b>b'.
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Fellfarbe Chocolate und Cinnamon

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Katzen mit ,braunen“ Genotypen bb oder bb' sind phanotypisch Chocolate, und Katzen
mit dem ,helloraunen” Genotyp bb' sind phanotypisch Cinnamon. Heterozygote Tiere
(Bb oder Bb') sind auBerlich schwarz, kénnen das entsprechende Braun-Gen aber weiter-
vererben.

Colourpoint

Der C- oder Colourpoint-Lokus beschreibt verschiedene Stufen von Albinismus. Verant-
wortlich flr diese Farbschattierungen sind Mutationen im Gen fir das Enzym Tyrosinase,
das fur die Produktion von Melanin verantwortlich ist. Das dominante Wildtypallel (C)
bewirkt die nattrliche Vollfarbung. Mehrere Mutationen erzeugen Abweichungen von
leichtem Albinismus bis hin zu einem vollstdndigen Albino. Die allelische Reihe des
C-Lokus ist C>cP>cs>c.

Farbvariante Siam und Burma

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich

Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse alle Rassen auBer Bengal

Dauer 3 — 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Ausprégung

Die sogenannten Colourpoint-Restriction-Gene Burma (c) und Siam (c®) sind verant-
wortlich fur Phanotypen, die mildere Formen von Albinismus darstellen. Die temperatur-
sensitiven Mutationen erlauben die Produktion des normalen Pigments nur an den
kUhleren Extremitaten des Korpers, was die ,Maske" des Gesichts, die dunklen Pfoten
und den dunklen Schwanz verursacht. Der Burma-Genotyp (c°c?) erzielt dabei die mildere
Form, bei dem das Fell an den Rumpfregionen nur leicht aufgehellt ist. Der Siam-Geno-
typ (csc?) zeigt eine viel starkere Aufhellung am Rumpf und einen héheren Kontrast als
Burma. Da Burma unvollstandig dominant gegenlber Siam ist, entsteht beim gemischt-
heterozygoten Genotyp (c°c) ein eigener Farbschlag, Mink, der farblich zwischen den
beiden Varianten liegt.

Farbvariante Snow

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Bengal

Dauer 3 - 5 Werktage
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Auspragung

Snow ist die Bezeichnung fur Bengals mit Colourpoint-Allelen (c®c®, cPcs, cscd).
Farbvariante Albino

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich

Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Das seltene Albino-Allel (c) erzeugt im homozygoten Genotyp (cc) einen vollstandig
unpigmentierten Albino-Phanotyp. Das Fell ist reinwei3 und die Augen meistens hellblau
oder hellrot. Das Allel ist rezessiv zu allen anderen Allelen des C-Lokus.

Dilution

Der D- oder Dilution-Lokus ist verantwortlich fUr die Starke der Farbung des Fells, also eine
Farbverdinnung. Er modifiziert dabei die durch andere Gene erzeugten Grundfarben und
Farbfaktoren. Das Wildtyp-Allel (D) gewahrleistet eine normale Farbstarke. Das rezessive
Dilute-Allel (d) ist eine Mutation im MLPH-Gen, das eine Verklumpung der Pigmente im
Haarschaft verursacht. Da die Farbe der Pigmente nur durchschimmert, erscheint sie
aufgehellt.

Farbverdiinnung Dilution

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 — 5 Werktage

Auspragung

FUr die Auspragung einer Farbverdinnung muss der homozygot-rezessive Genotyp
(dd) vorliegen. Die Kombination der Farbe Schwarz mit dem Dilute-Phanotyp fuhrt zu
einer Blue genannten, grauen Farbung, wahrend die Verdinnung von Orange zur Farbe
Cream flhrt. Aus Chocolate wird Lilac und aus Cinnamon wird Fawn. Zeichnungen im
Fell werden entsprechend ebenso aufgehellt.

Extension

Der E- oder Extension-Lokus beschreibt den Zustand des MC1R-Gens, das eine Ver-
anderung des Typs von Melanin reguliert. Im Wildtyp-Allel (E) werden in pigmentierten
Bereichen die von B- und A-Lokus festgelegten Pigmente beibehalten. Im rezessiven

Amber-Allel (e) wird die Produktion von braunem Eumelanin in eine gelbe Variante des
eigentlich roten Phdomelanins verandert.
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Fellfarbe Amber

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Norwegische Waldkatze

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Katzen mit dem Amber-Genotyp (ee) sind bei der Geburt phanotypisch schwarz, werden
aber im Laufe des ersten Lebensjahres immer heller, bis sie schlieBlich fast bernstein-
farben sind. Dies betrifft ausschlieBlich die Bereiche des Fells, in dem Eumelanin
produziert wird. Fellzeichnungen von Agouti-Tieren werden nur in den dunklen Feldern zu
Amber, die hellen Bereiche behalten ihr urspriingliches Phdomelanin bei. Die Amber-
Mutation kommt ausschlieBlich in der Norwegischen Waldkatze vor.

Fellfarbe Russet

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Burma

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Junge Kitten mit Russet-Farbung zeigen die Farbe und Musterung beinahe identisch

zu Tabby Kitten im gleichen Alter und der gleichen Grundfarbe, unabhéngig davon,

ob der Genotyp Agouti (A-) oder Non-Agouti (aa) ist. Lediglich die Schwanzspitze, die
Pfotenballen und der Nasenspiegel sind heller. Wenn die Kitten &lter werden, hellen die
Bereiche des Fells, in denen Eumelanin produziert wird, vom Kopf her immer weiter auf,
bis die ausgewachsene Katze schlieBlich fast rétlich erscheint. Pfoten und Nasenspiegel
verlieren alles Eumelanin und sind letztendlich vollstandig rosa.

Fellfarbe Copal

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Kurilen Bobtail

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Eine Mutation im MC1R-Gen (E-Locus) bei der Rasse Kurilen Bobtail bewirkt, dass sich
die Fellfarbe von Kitten, die mit brauner Tabby-Fellfarbe mit einem warmen rétlichen Ton
geboren wurden, wahrend des ersten Lebensjahres andert. Eumelanin verschwindet
und erwachsene Katzen zeigen ein aprikotfarbenes Fell, das dem roter Katzen sehr
ahnlich ist.

157



eichni

202023 Genetik

White

Der W- oder White-Lokus ist fur die phanotypische Auspragung einer weiBen Fellfarbe
verantwortlich, die nicht auf Albinismus (siehe C-Lokus) basiert. Dazu gehéren die
Phénotypen Dominant White (W) sowie White Spotting (we). Ursache sind Insertionen des
endogenen Retrovirus FERV7T im KIT-Gen. Beide White-Allele sind dominant gegenUber
dem normal pigmentierten Wildtyp (w*).

White Spotting und Dominante White

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Fragmentlangenanalyse (Gel)
Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Der White-Spotting-Phanotyp wird durch die vollstandige Insertion des FERVT im KIT-
Gen verursacht. Die GroBe der wei3en Flecken der Katze ist aufgrund der variablen Ex-
pressivitat des Allels in verschiedenen Abstufungen mdglich — diese reichen von einem
nur kleinen weiBen Brustfleck bis zu einer vollstandigen WeiBfarbung, die optisch nicht
von einem Dominant-White-Phanotyp zu unterscheiden ist. Der homozygote Genotyp
(wswe) ist dabei starker gefleckt als der heterozygote Genotyp (wsw?).

Dominant White wird durch die Insertion nur eines bestimmten Abschnitts des FERV1
im KIT-Gen hervorgerufen. Das Dominant-White-Allel (W) ist dabei dominant gegenUber
White Spotting (w®) und dem Wildtyp (w*). Bei allen 3 méglichen Genotypen (WW, Wws,
Ww) tritt in manchen Féallen Taubheit bzw. Schwerhorigkeit als Begleiterscheinung

auf. Die Auspragung der Taubheit ist unvollstdndig penetrant, sodass heterozygote
Tiere nicht zwangslaufig taub sein missen. Nur beim homozygoten Genotyp (WW) tritt
immer eine Form von Taubheit oder zumindest Schwerhérigkeit auf. Die fur das W-Allel
typische blaue Farbung der Iris ist bei heterozygoten Genotypen ebenfalls unvollsténdig
penetrant.
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Haarlange/Felltyp

Haarlédnge Kurz- oder Langhaar

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Methode TagMan SNP Assay und Sequenzierung
Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Bei der Katze werden Fellfarbe, Fellzeichnung und Haarstruktur durch die Kombination der
Wirkung verschiedener Gene festgelegt. Ein Gen — codierend fur den Fibroblastenwachs-
tumsfaktor 5 (FG5) — bestimmt die Haarl&nge einer Katze. Die Anlage fir Langhaar wird
dabei rezessiv vererbt. Bislang konnten 4 verschiedene Mutationen im FG5-Gen (M1, M2,
M3, M4) identifiziert werden, die mit dem Merkmal ,Langhaar” bei der Katze assoziiert
sind. Langhaar-Katzen kénnen 2 Kopien derselben Mutation tragen (homozygot rezessiv)
oder 2 verschiedene, jeweils eine auf je einem Chromosom (compound-heterozygot).
Drei der bekannten Mutationen sind rassespezifisch, wahrend die vierte bei allen
Langhaar-Katzenrassen und deren Kreuzungen vorkommen kann. Laboklin bietet einen
Gentest fur Langhaar bei der Katze an, bei dem alle 4 bislang bei der Katze bekannten
Mutationen nachgewiesen werden kdnnen. Es ist theoretisch moglich, dass weitere bis-
lang noch nicht identifizierte Mutationen existieren, die auch mit Langhaarigkeit assoziiert
sein kénnen. Folgende Genotypen kdnnen mittels des Gentests unterschieden werden:

N/N: Die Katze hat kurzes Haar. Keine der 4 Langhaar-Mutationen konnte nachgewiesen
werden. Die Katze kann keine langhaarigen Nachkommen hervorbringen.

N/M1, N/M2, N/M3 oder N/M4: Die Katze hat kurzes Haar und tragt eine Kopie der
Langhaar-Mutation. Die Katze kann in Abhangigkeit vom Genotyp des Verpaarungs-
partners sowohl kurz- als auch langhaarige Nachkommen hervorbringen.

M1/M1, M2/M2, M3/M3 oder M4/M4: Die Katze hat langes Haar und produziert aus-
schlieBlich langhaarige Nachkommen, wenn sie mit einem langhaarigen Partner verpaart
wird.

M1/M2, M1/M3, M1/M4, M2/M3, M2/M4, M3/M4: Die Katze hat langes Haar und tragt
2 verschiedene Langhaar-Mutationen in heterozygoter Form (compound-heterozygot).
Die Katze produziert ausschlieBlich langhaarige Nachkommen, wenn sie mit einem
langhaarigen Partner verpaart wird.

Der Nachweis der ,Langhaar-Mutationen® ist fir Kurzhaar-Zuchten von groBem Interesse,
da aufgrund versteckter ,Langhaar”-Trager immer mehr Langhaarkatzen in diesen
Zuchten fallen.
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Felltyp Sphynx/Devon Rex

Material 1 ml EDTA-BIlut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Devon Rex, Sphynx

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die Haarlosigkeit der Sphynx und das lockige Fell der Devon Rex werden durch 2 unter-
schiedliche Mutationen im KRT71-Gen verursacht. Beide Mutationen sind rezessiv ge-
genlber dem Wildtyp, wobei das Hairless-Allel (hr) dominant gegenlber dem Curl-Allel
(re) ist. Somit wird der Felltyp der Devon Rex nur durch den Genotyp re/re hervorgerufen.
Dem Sphynx-Phanotyp kénnen 2 Genotypen zugrunde liegen, hr/re oder hr/hr. Hetero-
zygote Trager (N/hr oder N/re) prégen immer ein normales Fellwachstum aus.

Felltyp Curly bei der Selkirk Rex

Material 1 ml EDTA-Blut/Backenabstrich
Methode Sequenzierung

Rasse Selkirk Rex

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Das lockige Fell der Selkirk Rex wird, ebenso wie das der Devon Rex, durch eine
Mutation im KRT71-Gen verursacht. Die Selkirk-Rex-Mutation ist gekennzeichnet durch
dicht gekrauseltes Haar und wird im Gegensatz zur Devon-Rex-Mutation (re) dominant
gegenUber dem Wildtyp vererbt.

3.3 DNA-Profil (ISAG) Katze

Das Prinzip des DNA-Profils beruht auf der Untersuchung hochvariabler DNA-Abschnitte
(Mikrosatelliten), die sich zwischen den einzelnen Individuen durch ihre L&ange vonein-
ander unterscheiden (L&ngenpolymorphismus). Die Gesamtheit der Mikrosatelliten in
Kombination ergibt ein fur jedes Individuum unverwechselbares DNA-Profil.

FUr die Erstellung eines DNA-Profils wird zun&chst aus kernhaltigen Zellen das Erbgut
des Tieres, die DNA, isoliert. AnschlieBend werden mithilfe der Polymerase-Ketten-
reaktion (PCR) die zu analysierenden Bereiche der DNA millionenfach vervielféltigt.

Die Lange der Mikrosatelliten kann durch eine computergestutzte Analyse im ,,Genetic
Analyzer* bestimmt werden. Aus diesen Daten wird dann eine individuelle reproduzierbare
Zahlenformel fUr jedes Tier erstellt.
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Das DNA-Profil ist mit einer Wahrscheinlichkeit von gréBer als 99,99% einzigartig. Die
einzige Ausnahme hiervon bilden eineiige Mehrlinge. FUr die Identifizierung eines Tieres
wird dessen DNA-Profil angefertigt und in einer DNA-Datenbank gespeichert.

Zur Erstellung eines DNA-Profiles untersuchen wir die von der ,International Society for
Animal Genetics (ISAG)“ empfohlenen Mikrosatelliten-Marker. Die erhaltenen DNA-Profile
sind international mit den nach den ISAG-Empfehlungen arbeitenden Laboratorien
vergleichbar.

Material 1 ml EDTA-BIut/Backenabstrich
Tierart Katze

Rasse alle Rassen

Dauer 2 — 3 Wochen
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4. Pferd
4.1 Erbkrankheiten beim Pferd

Androgen-Insensitivitatssyndrom (AIS)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Quarter Horse und verwandte Rassen

Erbgang X-chromosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das Geschlecht bei Saugetieren wird durch die Chromosomen X und Y bestimmt. Sie
sind verantwortlich flr zahlreiche Faktoren, die flr die Auspragung der Geschlechts-
merkmale bestimmend sind. Die Rolle von Androgenen ist von entscheidender Bedeu-
tung fUr die normale mannliche Geschlechtsdifferenzierung. Die intrazelluldre androgene
Wirkung wird durch den Androgen-Rezeptor (AR) vermittelt. Wenn seine Funktion
beeintrachtigt ist, kann die Kdrperzelle nicht auf das Androgen reagieren. Dies fuhrt zu
einer Vielzahl von Syndromen mit schweren klinischen Konsequenzen, insbesondere
dem Androgenunempfindlichkeitsyndrom (AIS): XY- (genetisch mannliche) Pferde zeigen
einen weiblichen Phanotyp (weibliche auBeren Genitalien) und haben innenliegende
Hoden. Diese Pferde zeigen haufig Hengstmanieren, sind aber nicht fortpflanzungsfahig.
AIS wird X-chromosomal-rezessiv vererbt.

Cerebellare Abiotrophie (CA)

Material 1 ml EDTA-BIlut/ 20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Araber und deren Kreuzungen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Cerebellare Abiotrophie (CA) ist eine genetisch bedingte, neurologische Erkrankung, die
fast ausnahmslos beim Araber auftritt. Betroffene Fohlen werden normalerweise symp-
tomfrei geboren; die Krankheit flhrt bereits in den ersten Lebenswochen zum Absterben
der Neurone im Cerebellum. Daraus resultieren neurologische Ausfallerscheinungen
wie z.B. Headshaking, Ataxie und andere Defizite. Die ersten Anzeichen machen sich
normalerweise im Alter von 6 Wochen (bis zu 4 Monaten) bemerkbar.

Oft werden diese nicht als CA erkannt, sondern flr Folgeerscheinungen eines Unfalls/
Sturzes o.A. gehalten. Die Symptome der CA kénnen in unterschiedlichen Schwere-
graden auftreten. Manche Fohlen zeigen eine sehr ausgepragte Symptomatik, wobei
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am auffalligsten die weit ausholenden Géange sowie der fehlende Gleichgewichtssinn
sind. Andere wiederum zeigen nur eine schwache Symptomatik, jedoch ist es in den
allermeisten Fallen nicht méglich, diese Pferde spéter zu reiten.

Cerebelldre Abiotrophie (CA)
fur validierte Rassen

80% u frei

18% Tager
M betroffen

2%

Connemara Pony Hoof Wall Separation Disease (HWSD)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Connemara Pony

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Die Hoof Wall Separation Disease ist gekennzeichnet durch eine sehr instabile Huf-
wand, die ohne besondere Belastung reiBen und brechen kann. Der Kronrand ist meist
unauffallig. Die Symptome treten bereits in den ersten Lebenswochen auf und kénnen
unterschiedlich schwer ausfallen. Meist sind diese Pferde jedoch spéter nicht reitbar.

Equine maligne Hyperthermie (EMH)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

Die equine maligne Hyperthermie (EMH) wurde bisher bei 11 Quarter Horses nachge-
wiesen. Die klinischen Zeichen stellten sich nach Halothan-Narkose oder Succinylcholin-
Injektion ein und bestanden aus Hyperthermie (> 40°C) und einer metabolischen
Azidose. Die Tiere zeigten generalisierte Krampfe der Skelettmuskulatur, nachfolgend
Herzrhythmusstérungen und Nierenfunktionsbeeintrachtigungen. Alle 11 Quarter Horses
waren heterozygot fur eine Mutation im Exon 46 des Ryanodin-Rezeptor-Gens der
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Skelettmuskulatur, d.h. die EMH folgt einem autosomal-dominanten Erbgang. Bei Pferden
mit EMH kann eine PSSM-Symptomatik verstarkt werden.

Erbliche Myotonie

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse New Forest Pony

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage, bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen
Erkrankung

Die erbliche Myotonie ist eine Erkrankung der Skelettmuskulatur. Sie wird verursacht
von einer Mutation im CLCN1-Gen, die fUr die Funktion der Chlorid-Kanéle im Muskel
verantwortlich ist. Die ersten Symptome der Krankheit treten bereits im Alter von wenigen
Wochen auf. Die Fohlen haben einen steifen, staksigen Gang, liegen viel und haben
nach langerer Liegezeit erhebliche Schwierigkeiten, wieder auf die Beine zu kommen.
Es ist meist nicht moglich die Hufe einzeln anzuheben, die Fohlen verlieren sehr schnell
das Gleichgewicht. Aufgrund der Myotonie kann auch der Augapfel weit in die Augen-
hohle zurlickgezogen sein.

Foal Immunodeficiency Syndrome (FIS)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Dales Pony und Fell Pony

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das Foal Immunodeficiency Syndrome ist eine erblich bedingte Erkrankung, die bislang
nur beim Fell Pony und Dales Pony nachgewiesen wurde. Fohlen mit FIS kommen
augenscheinlich gesund zur Welt, entwickeln aber bereits mit wenigen Wochen auf-
grund des fehlenden Immunschutzes eine Reihe von Erkrankungen, insbesondere
Lungenentztindung und Durchfall. Die Fohlen leiden auch an einer schweren progres-
siven Andmie. Die Infektionen sind meist nicht behandelbar und so sterben die Tiere in
der Regel spétestens im Alter von 3 Monaten.

Glycogen-Branching-Enzym-Defizienz (GBED)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Méhnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Appaloosas, Paint Horses, Quarter Horses und verwandte Rassen
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage
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Erkrankung
Betroffenen Fohlen fehlt das GBE, ein Enzym, das zur regulédren Glykogen-Synthese

und -Lagerung benétigt wird. Die hauptsachlich davon abhangigen Gewebe sind die
Skelettmuskulatur, der Herzmuskel sowie das Gehirn. Klinisch auBert sich GBED durch:
- Aborte, Totgeburten oder die Geburt lebensschwacher Fohlen

- plétzlicher Herztod — v.a. auf der Weide — oder Tod durch Anfallserkrankung

- hohe Atemfrequenz durch Schwéchung der Atemmuskulatur

- generelle Schwéche, v.a. beim Aufstehen

Soweit bekannt wurden bisher alle betroffenen Tiere euthanasiert oder sie starben

bis zum Alter von max. 18 Wochen. Bis vor kurzem wurde GBED als Krankheit nicht
erkannt, v.a. auch aufgrund der vielfaltigen klinischen Symptome, die anderen Fohlen-
erkrankungen sehr &hneln. Darlber hinaus konnten Routine-Farbungen von Muskel-
gewebe die Erkrankung auch post mortem nicht aufdecken. Seit die Molekularbiologie
einen genetischen Defekt nachweisen und einen Gentest zur Verfligung stellen konnte,
zeigen epidemiologische Untersuchungen, dass die Frequenz der Mutation bei Quarter
Horses (QH), Paint Horses und verwandten Blutlinien bei ca. 10% liegt; es wird vermutet,
dass GBED fur mindestens 3% der QH-Aborte verantwortlich ist.

Hereditére equine regionale dermale Asthenie (HERDA)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Appaloosas, Paint Horses, Quarter Horses (QH) und verwandte
Rassen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Hereditary Equine Regional Dermal Asthenia (HERDA) ist eine degenerative Hauterkran-
kung, die QH-Zuchten betrifft. Innerhalb der Population liegt die Tréager-Frequenz der
autosomal-rezessiv vererbten Erkrankung bei ca. 1,8 — 6,5%. Fohlen werden normaler-
weise symptomfrei geboren; Hautareale, die spater L&sionen entwickeln, sind fokal und
uneinheitlich Gber den Korper verteilt. Haupts&chlich betroffen ist allerdings die Ricken-
partie und folgerichtig wird die Erkrankung oft erst entdeckt, wenn die Pferde ,unter

den Sattel“ kommen — mit ca. 2 Jahren. Die Haut der betroffenen Pferde ist extrem
Uberdehnbar, narbig und weist oft schwere L&sionen auf. Histologische Untersuchungen
kdnnen vereinzelt nur Hinweise auf die Erkrankung geben, diese aber nicht diagnostizieren.

Hydrocephalus

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Friese

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen
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Erkrankung
Hydrocephalus beim Friesen ist eine Entwicklungsstérung, die oft zu einem komplizierten

Geburtsverlauf und Totgeburten der betroffenen Fohlen fuhrt. Hydrocephalus (aus dem
Griechischen ,Hydro* = ,Wasser" und ,Kephalos” = ,Kopf“) bezeichnet eine abnormale
Ansammlung von Liquor im Gehirn. Dies fUhrt zu einem erhéhten intrakraniellen Druck
und kann zur schrittweisen Erweiterung des Kopfes fuhren.

Die Erkrankung ist auch mit Stérungen beim Geburtsvorgang in Verbindung gebracht
worden und kann schlieBlich zu tédlichen Komplikationen fUr die Stute bei der Geburt
fUhren. Betroffene Fohlen werden oft tot geboren oder bei der Geburt eingeschlafert,
um die Geburt zu erleichtern.

Der Hydrocephalus beim Friesen wird verursacht von einer Mutation im B3GALNT2-Gen,
welche autosomal-rezessiv vererbt wird.

Hyperkalidamische periodische Paralyse (HYPP)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln

Methode TagMan SNP Assay

Rasse Appaloosas, Paint Horses, Quarter Horses (QH) und verwandte
Rassen

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Betroffen von der ,Hypercalemic Periodic Paralysis” (HYPP) sind QH, Paint Horses,
Appaloosas und andere Blutlinien, die vom QH-Hengst ,Impressive” abstammen. Die
Pferde sind meist sehr gut bemuskelt und kénnen zwischen Episoden klinischer Erkran-
kung héchst erfolgreiche Show-/Sportpferde sein. Das vorherrschende klinische Symp-
tom ist allgemein Schwache; Muskelkrémpfe und Faszikulationen kénnen auftreten.
Dabei kann die Auspragung der klinischen Zeichen von subklinisch bis schwerwiegend
reichen. Lebensbedrohliche Komplikationen sind Herzarrhythmien (sekundar zur Hyper-
kalidamie) sowie Erstickungsgefahr durch Laryngospasmus. Labordiagnostisch lasst sich
bei Vorliegen klinischer Symptome eine Hyperkalidmie nachweisen; die Muskelwerte
liegen meist im Referenzbereich oder leicht dartber.

Die ersten Krankheitsepisoden werden haufig im Alter von 3 — 7 Jahren beobachtet. Im
Gegensatz zum Kreuzverschlag, der immer mit einer Bewegung des Pferdes verbunden
ist, tritt HYPP Ublicherweise nicht in Verbindung mit dem Arbeiten des Pferde auf,
sondern wahrend Ruhephasen, zur Fltterungszeit oder in Stresssituationen (Transport,
Futtermittelwechsel, Fasten); auch Stehphasen und eine kaliumreiche Diat kdnnen klini-
sche Symptome ausldsen.
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Idiopathic Hypocalcaemia

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Méhnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Englisches Vollblut

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Ein letales hypokalzdmisches Syndrom (idiopathic hypocalcaemia) wurde 1997 flr
Vollblutfohlen beschrieben. Die betroffenen Fohlen leiden innerhalb der ersten Lebens-
wochen aufgrund von Kalziummangel im Blut an Muskelkrampfen und Krampfanféllen.
Weitere Symptome kdnnen ein steifer Gang und vermehrtes Schwitzen sein. Die Fohlen
verstarben innerhalb weniger Wochen bzw. wurden aufgrund der schlechten Prognose
euthanasiert.

Im Blutbild zeigt sich neben dem Kalziummangel auch ein Magnesiummangel und ein
erhohter Phosphatspiegel. Das Parathormon (PTH), das von der Nebenschilddriise
gebildet wird, steigt normal bei Kalziummangel an. Bei den betroffenen Fohlen konnte
jedoch keine erhdhte PTH-Konzentration festgestellt werden.

Im Jahr 2020 konnte die genetische Ursache, die dem Kalziummangel zugrunde liegt,
beschrieben werden. Eine Genvariante im RAPGEF5-Gen wird mit einer Unterfunktion
der Nebenschilddrise (Hypoparathyreoidismus) assoziiert. Diese Unterfunktion bewirkt
wiederum eine verminderte PTH-Produktion, was den Kalziummangel verursacht.

Es handelt sich hierbei um eine rezessive Erbkrankheit, d.h. nur Tiere, die zwei Kopien
der krankheitsauslésenden Genvariante tragen, zeigen Symptome.

Die Genvariante ist bisher nur beim Englischen Vollblut beschrieben. Da dieses aber in
der Zucht zur Veredelung anderer Rassen eingesetzt wird, ist eine weitere Verbreitung
nicht ausgeschlossen.

Immune Mediated Myositis & MYH1 Myopathy (MYHM)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Appaloosas, Paint Horse, Quarter Horse und verwandte Rassen
Erbgang autosomal-dominant mit variabler Penetranz

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Bei der immmunvermittelten Myositis (IMM) handelt es sich um eine muskuldre Auto-
immunerkrankung. Diese kann zu einer schweren Muskelatrophie flihren, bei der das
Pferd innerhalb von 72 Stunden bis zu 40% der Muskelmasse verliert. Die IMM ist durch
Infiltration von Entziindungszellen, insbesondere Lymphozyten, in Muskelfasern und um-
gebende BlutgefaBe gekennzeichnet, die sich in Steifigkeit, Schwéche und unspezifischem
Unwohlsein &uBert. Von Symptomen betroffene Pferde sind in der Regel 8 Jahre und
junger oder 17 Jahre und élter. Umweltfaktoren in Kombination mit genetischer Anféllig-
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keit sind wichtige Ausloser fur die Entwicklung von Muskelatrophie oder schwerer Rhab-
domyolyse. Etwa 39% der IMM-Pferde leiden bereits seit La&ngerem an einem ausldsen-
den Faktor wie z.B. einer Infektion mit Streptococcus equi subsp. equi oder EHV4.

Eine Variante im MYH1-Gen, die die Funktion des Myosinproteins in Muskelzellen
hemmt, ist mit einer erhdhten Anfalligkeit fur die Entwicklung von IMM assoziiert. Eine
weitere klinische Préasentation der MYH1-Variante bei jungen Quarter Horses ist eine
schwere, plétzliche Muskelschadigung, die nicht mit kdrperlicher Aktivitat und nicht un-
bedingt mit Muskelschwund einhergeht (nicht-belastungsabhéngige Rhabdomyolyse).
IMM und die nicht-belastungsabhéngige Rhabdomyolyse gehdren zur Gruppe der
Muskelerkrankungen, die als MYH1-Myopathie (MYHM) bekannt ist. Der Erbgang flir
MYHM ist autosomal-dominant mit variabler Penetranz, was bedeutet, dass nicht alle
Pferde, die 1 (Genotyp N/My) oder 2 Allele (Genotyp My/My) der Genvariante haben,
IMM oder die nicht-belastungsabhéngige Rhabdomyolyse entwickeln. Pferde mit 2
Kopien (My/My) kénnen starker betroffen sein.

Junctional Epidermolysis Bullosa (H-JEB)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Belgisches Kaltblut

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

JEB (Junctional Epidermolysis Bullosa) ist eine tddliche Hauterkrankung, beim Menschen
auch unter dem Namen Herlitz-Defekt bekannt. Betroffene Fohlen verlieren kurz nach
der Geburt Hautteile am Kopf, Hals und Rumpf. Auch das Hufhorn I6st sich von der
Huflederhaut ab. Dieser Erbdefekt ist bisher eindeutig nur im Belgischen Kaltblutpferd
und seinen Kreuzungen aufgetreten. Es gibt jedoch Hinweise auch bei anderen Rassen
in den USA und Europa.

Lavender Foal Syndrome (LFS)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Araber und deren Kreuzungen

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

Das ,Lavender Foal Syndrome* (LFS) ist ein autosomal-rezessiv vererbter Defekt, der
bei einer Untergruppe des Arabischen Vollbluts, dem Agyptischen Araber, auftritt.
Betroffene Fohlen zeigen eine Reihe neurologischer Symptome, u.a. krampfartige
Anfélle, Opisthotonus oder Nystagmus. Sie sind meist nicht in der Lage selbstandig zu

168

LABOGEN

stehen und bei der Mutter zu trinken und werden, falls sie nicht direkt nach der Geburt
sterben, meist euthanasiert. Der Name ,Lavender Foal Syndrome*” beruht darauf, dass
das ursachliche Gen flr LFS gekoppelt mit einem anderen Gen vorliegt, welches fir den
Farbverdinnungsfaktor ,Lavendel” verantwortlich ist. Daher haben diese Fohlen meist
die charakteristische ,Lavender”-Farbe.

Achtung: Nicht jedes lavender geborene Fohlen ist (homozygoter) Merkmalstrager.

Naked Foal Syndrome (NFS)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Achal-Tekkiner

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Das Naked Foal Syndrome beim Achal-Tekkiner ist eine Genodermatose, bei der die
Fohlen fast vollstdndig ohne Haare zur Welt kommen. Sie zeigen eine milde Form von
Ichthyose und sterben zumeist in den ersten Tagen oder Wochen nach der Geburt. Der
Grund fUr den frihen Tod ist bislang unbekannt, nur wenige Pferde wurden bis zu 2,5
Jahre alt. Die ersten Beschreibungen von haarlosen Fohlen beim Achal-Tekkiner gehen
zurtick bis 1938, seitdem nimmt die Zahl der betroffenen Tiere stetig zu. Viele Fohlen
mit NFS wurden vermutlich als Totgeburten oder gar nicht registriert.

Ocular Squamous Cell Carcinoma (SCC)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Belgisches Kaltblut, Haflinger

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Das Plattenepithelkarzinom (SCC) ist die zweithaufigste Tumorart des Pferdes und der
haufigste Tumor des Pferdeauges. Zu den Faktoren, von denen man annimmt, dass sie
das Risiko fur SCC erhdhen, gehéren UV-Exposition, Pigmentierung und genetische
Faktoren. Als Risikofaktor fur die Entwicklung eines SCC wurde eine Variante im DDB2-
Gen beim Haflinger und verwandten Rassen nachgewiesen.

Bei der Entstehung am Limbus kann sich SCC in die Hornhaut ausbreiten und schnell
zu einer Sehbeeintrachtigung und Zerstoérung des Auges fiihren. Pferde, die homozygot
(R/R) fur den Risikofaktor sind, entwickeln 5,6-mal (Haflinger) oder 4-mal (Belgier) haufi-
ger ein SCC als solche mit einer Kopie (R/N) oder keiner Kopie (N/N) des Risikofaktors.
Dieser Risikofaktor erklart nicht alle Falle von okuldarem SCC, scheint aber bei Haflingermn
und Belgiern einen wesentlichen Beitrag zu leisten.
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Bei homozygoten Pferden (R/R) wird geraten, routinemaBige Augenuntersuchungen
zur Friherkennung und besseren Prognose durchzufGhren und eine UV-schitzende
Fliegenmaske wahrend der Tageslichtstunden zu tragen.

Overo Lethal White Syndrome (OLWS)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Overo-Schecken aller Rassen, Paint Horses und verwandte Rassen
Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 3 - 5 Werktage

Erkrankung

Das ,Overo Lethal White Syndrome” (OLWS) ist ein autosomal-rezessiv vererbter, letaler
Defekt, der hauptsachlich bei Verpaarung von Overo-gescheckten Paint Horses auftritt.
Tréger der Mutation am Endothelin-B-Rezeptor-Gen kénnen aber auch Miniaturpferde,
Araberkreuzungen, Vollbliter, QH, Mustangs sowie nicht typisch gezeichnete Tobiano
Paint Horses sein. Betroffene Fohlen werden vollig wei3 geboren und weisen eine intes-
tinale Aganglionosis auf. Aufgrund des resultierenden funktionalen lleus entwickeln die
Fohlen schwere Koliken und sterben meist nach 24 — 48 Stunden.

Achtung: Nicht jedes weil3 geborene Fohlen der in Frage kommenden Rassen ist
(homozygoter) Merkmalstrager.

Polysaccharid-Speicher-Myopathie Typ 1 (PSSM)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Erbgang autosomal-dominant

Dauer 3 — 5 Werktage

Erkrankung

PSSM ist eine das Pferd schwéchende bis mdglicherweise lebensgefédhrdende Glyko-
gen-Speicher-Krankheit, die in verschiedenen Pferdezuchten verbreitet ist. Betroffen
sind v.a. Quarter Horses, Paint Horses, Appaloosas, aber auch Zugpferde sowie Warm-
bldter, Ponys und Kreuzungen aller Genannten.

Gekennzeichnet ist die Erkrankung durch die Anhaufung anormaler Polysaccharide,
wie auch durch die GberméaBige Anhaufung normaler Zucker im Muskel. Die klinischen
Symptome sind ,kreuzverschlagahnlich® und umfassen die gesamte Bandbreite von
Bewegungsunlust, Muskeltremor, Muskelsteifheit, Schwitzen, wechselnde Lahmheiten,
Ausstrecken der Hinterbeine bis hin zur Bewegungsunféhigkeit. Die Episoden beginnen
meistens nach 10 — 20 Minuten leichter Arbeit. Die Muskeln der v.a. betroffenen Hinter-
hand sind oft hart und schmerzen. Viele Pferde haben eine Vorgeschichte wiederholter
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Phasen von Muskelproblemen. Bei ausgepragter Symptomatik kann es zur Myoglobin-
urie und evtl. daraus resultierenden Nierenproblemen kommen. Insgesamt wird PSSM flr
einen Grof3teil der neuromuskularen Erkrankungen in den betroffenen Zuchten verant-
wortlich gemacht.

Polysaccharid-Speicher-Myopathie Typ 1 (PSSM)
beim Kaltblut, Vollblut, Warmblut und Westernpferd
%
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Schwere kombinierte Immundefizienz (SCID)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse Araber

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

SCID beim Araber ist gekennzeichnet durch das Fehlen von B- und T-Lymphozyten. Die
Erkrankung wird durch eine Deletion im Gen, das fir die DNA-abhangige Protein-Kinase
codiert, verursacht. Aufgrund des fehlenden Immunschutzes entwickeln betroffene
Araber-Fohlen etwa im Alter von 10 Tagen (in Ausnahmeféllen mit 2 Monaten) eine Reihe
von Erkrankungen, insbesondere Lungenentziindung und Durchfall. In der Regel ster-
ben die Tiere etwa im Alter von 5 Monaten an Infektionen mit opportunistischen Keimen.

Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Méhnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay
Rasse Warmblut Pferde, Appaloosa, Haflinger, Mustang, Paint Horse,

Quarter Horse
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Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 3 — 5 Werktage
Erkrankung

Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) ist eine erbliche Bindegewebsschwache, die
sich bereits direkt nach der Geburt des Fohlens bemerkbar macht. Die Symptome sind
vergleichbar mit dem Ehlers-Danlos-Syndrom beim Menschen. Die Haut ist extrem
brlichig und reiBt schon bei leichten Berlhrungen. Neben zahlreichen Verletzungen am
ganzen Korper und Umfangsvermehrungen an den Gelenken (Gelenkhydrops), kénnen
auch das Zahnfleisch und die Schleimhaute betroffen sein. Die Gelenke sind Uber-
streckbar, am deutlichsten ist dies bei den Fesselgelenken zu sehen. Betroffene Fohlen
kdnnen daher meist nicht normal stehen. Aufgrund der schlechten Prognose werden
Fohlen mit WFFS kurz nach der Geburt euthanasiert. Nicht alle Fohlen kommen nach der
normalen Trachtigkeit zur Welt, auch Frihgeburten und Aborte aufgrund von WFFS sind
bekannt.

Die fur WFFS verantwortliche Mutation wurde von der Arbeitsgruppe um Dr. Nena J.
Winand an der Cornell University gefunden. Laboklin konnte die exklusive Lizenz fir den
WFFS-Gentest erwerben und besitzt somit das alleinige Untersuchungsrecht in Europa.

Warmblood Fragile Foal Syndrome
(WFFS)
flr untersuchte Rassen

o frei
Tager

M betroffen

0,1%

Zwergwuchs

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Friese

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Erkrankung

Zwergwuchs beim Friesen ist gekennzeichnet durch Wachstumshemmung der Rippen
und GliedmaBen, wahrend Kopf und Rucken normal erscheinen. Auffallend sind dabei
die weit Uberstreckbaren Fesselgelenke. Die Beugesehne zieht sich mit fortschrei-
tendem Alter der Fohlen nicht wie Ublich zusammen, sondern dehnt sich weiter aus.
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Folglich entwickeln die ,Zwerge” ein ungewdhnliches Gangbild mit extremer Rotation in
VorderfuBwurzel- und Sprunggelenk.

Der Kopf ist bei ausgewachsenen ,Zwergen” genauso grof3 wie bei gesunden Tieren,
die Brust ist breiter als normal mit einer Verengung an der costochondralen Verbindung
(Th 10 — 16). Der Rucken erscheint unverhaltnismaBig lang, die Beine hingegen sind
stark verkUrzt. Der Bauch ist meist rundlich, die Muskeln am ganzen Kérper sind nur
schwach entwickelt.

Der Zwergwuchs beim Friesen wird verursacht von einer Mutation im B4GALT7-Gen,
welche autosomal-rezessiv vererbt wird.

Zwergwuchs (ACAN; Chondrodysplasie)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Miniature Horse, Shetland Pony

Erbgang siehe Text

Dauer 1 -2 Wochen

Der Zwergwuchs tritt am haufigsten bei Shetland Ponys sowie Miniaturpferden auf.
Phanotypische Merkmale dieser Erbkrankheit sind Atemprobleme durch eine Gaumen-
spalte, deformierte Mé&uler, eine abnormale Beinldnge und gebeugte Vorderbeine, ein
unproportional groBer Kopf und kurzer Hals, hervorgequollene Augen, abdominale
Hernien sowie ein verkirzter Brustkorb. Infolgedessen sind betroffene Tiere oft nicht
lebensfahig oder miussen aufgrund der schlechten Lebensqualitat euthanasiert werden.
Eine Mutation im ACAN-Gen ist verantwortlich flr diese Form des Zwergwuchses.
Bisher sind 4 unterschiedliche Mutationen bekannt, welche die autosomal-rezessiv
vererbbare Krankheit ausldsen. Diese werden mit D1, D2, D3 und D4 bezeichnet und
koénnen auch kombiniert heterozygot krankheitsausldsend sein. Kombiniert heterozygote
Variationen zusammen mit der D1-Variante (auBer N/D1) sind sehr schadlich und fGhren
oft zum Tod des Pferdes. Eine Kombination mit der D2-Variante wird als die mildeste
Form des Zwergwuches eingestuft.

4.2 Fellfarbe und Haarstruktur beim Pferd
Fellfarbe

Pferde besitzen zwei Hauptpigmenttypen fur die Fellfarbe. Die Grundfarben sind ent-
weder dunkel (schwarz oder braun) oder rot. Die reichen Farbvariationen zwischen den
einzelnen Pferderassen sind durch Gene festgelegt, die die Menge, die Stérke und die
Verteilung zwischen diesen zwei Pigmenten kontrollieren.
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Agouti (Braun/Rappe)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Die Verteilung des schwarzen Pigments wird vom Agouti (A)-Lokus gesteuert. Bei
fuchsfarbenen Pferden spielt dieses Gen keine Rolle bei der Fellfarbe. Eine braune oder
schwarze Fellfarbe kann nur entstehen, wenn das Pferd entweder kein Anlagetrager
(E/E) oder nur Anlagetréager flr Fuchsfarben (E/e) ist. Ob das Pferd dann die Rappfar-
bung aufweist oder braun wird, ist abhangig vom Agouti-Gen. Liegt hier das rezessive
Allel homozygot (a/a) vor, entsteht ein Rappe. Andernfalls (Anlagetrager: A/a oder kein
Anlagetrager: A/A) ist das Fell braun mit schwarzer Mahne und Schweif. Man mussbei
dem Agouti-Gen vor allem die Vererbung des bei Flichsen ,versteckten“ Merkmals
beachten.

Allelkombination Agouti A/A Agouti A/a Agouti a/a
Extension E/E Brauner Brauner Rappe
Extension E/e Brauner Brauner Rappe
Extension e/e Fuchs Fuchs Fuchs

Appaloosa Pattern-1 (PATN1)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse Appaloosa

Dauer 3 - 5 Werktagen

Auspragung

Wahrend das LP-Gen (Leopard-Komplex) verantwortlich ist fUr verschiedene wei3e
Pattern, beeinflusst das PATN1-Gen die GroBe und Verteilung der WeiBanteile. Eine
Mutation im PATN1-Gen ist assoziiert mit einem erhdhten WeiBanteil bei Leopardge-
musterten Pferden. Bei Pferden, die heterozygot fur LP sind (LP/Ip), verursacht die
PATN1-Mutation in den meisten Fallen die Auspragung eines Volltigers. Bei Pferden,
die homozygot fur LP sind (LP/LP), entstehen meist few-spot Leoparden. Die PATN1-
Mutation kommt haufig in Rassen mit Leopard vor, unter anderem beim Appaloosa,
British Spotted Pony, American Miniature Horse und Knabstrupper. Sie wurde auch
in anderen Rassen nachgewiesen, hat aber ohne das LP-Gen keinen Einfluss auf den
Phanotyp.
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Brindle

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspradgung

Der Phanotyp ,Brindle” weist unregelmaBige vertikale Streifen im Kérperhaar entlang
von Hals, Rucken und Hinterhand auf.

Fur diese spezifische Form der Stromung wurde der Begriff ,,Brindle 1 (BR1)* definiert.
Bei einigen BR1-Pferden sind die Streifen unterschiedlich pigmentiert, fast immer wach-
sen die Mahne und der Schweif nur sehr spérlich.

BR1 wird X-chromosomal semidominant vererbt. Der typische BR1-Phanotyp mit einem
gestromten Kdrperfell ist nur bei weiblichen heterozygoten Tieren (Genotyp X(N)/X(BR1))
zu sehen. Homozygote weibliche Tiere (Genotyp X(BR1)/X(BR1)) und hemizygote mann-
liche Tiere (Genotyp X(BR1)/Y) zeigen einen einfarbigen Phanotyp, jedoch immer mit
spéarlichem Behang.

Camarillo White W4 *

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Partnerlabor

Rasse alle Rassen

Dauer 3 —4 Wochen

Auspragung

Bei der Mutation W4 im KIT-Gen handelt es sich um eine Mutation, die zurlickgeht auf
den Hengst ,Sultan”. Dieser wurde 1912 geboren und von Adolfo Camarillo zur Zucht mit
Morgan Horses eingesetzt. Diese sehr erfolgreichen weiBen Pferde wurden bis 1987 von
der Familie Camarillo gezlchtet, bevor sie bei einer Auktion in alle Welt verkauft wurden.
Mit dem Gentest kann der Zlchter, der diese Farbe zlchten méchte, herausfinden, ob
ein Pferd, das von Sultan abstammt und selbst nur wenige wei3e Abzeichen hat, die
Mutation vererben kann.

Der Genotyp W4/W4 konnte bislang nicht nachgewiesen werden. Dies deutet darauf
hin, dass homozygote Pferde nicht lebensfahig sind.

Champagne

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage
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Auspragung
Ebenso wie das Cream-Gen verursacht das Champagne-Gen eine Aufhellung der

Grundfarbe. Es wird dominant vererbt, wobei heterozygote Trager (Genotyp CH/ch) von
homozygoten (Genotyp CH/CH) phanotypisch kaum zu unterscheiden sind. Die Grund-
farbe Fuchs wird zu ,Gold-Champagne®, Braun wird zu ,,Amber-Champagne”, Schwarz
wird zu ,Classic-Champagne” aufgehellt. Pferde der Farbe Champagne werden mit rosa
Haut geboren, die innerhalb der ersten Lebenstage dunkle Punkte bekommt. Die Augen
sind meist blau, werden aber im Laufe der Jahre dunkler.

Cream

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspragung

Ein weiteres Gen, MATP, verursacht die unterschiedlichen Cream-Farbungen des
Pferdefells. Je nach Grundfarbe, die von den Genen des E- und A-Lokus bestimmt
werden, entstehen durch dieses Gen folgende Farbschattierungen: Nicht-Anlagetrager
(cr/cr) besitzen die Grundfarben Fuchsfarben, Braun oder Rappe. Fuchsfarbene Anlage-
tréager (e/e; CR/cr) werden Palomino (Isabell), fuchsfarbene homozygote Tréager (e/e; CR/
CR) werden Cremello. Braune Anlagetréger (E/e oder E/E; A/A oder A/a; CR/cr) werden
Falben/erdfarben, braune homozygote Tréger (E/e oder E/E; A/A oder A/a; CR/CR)
werden Perlino. Schwarze Anlagetrager (E/e oder E/E; a/a; CR/cr) werden erdbraun,
schwarze homozygote Trager (E/e oder E/E; a/a; CR/CR) werden erdfarben (Smoky
Cream). Wir weisen spezifisch eine Mutation im MATP-Gen nach, die fir die beschrie-
benen Cream-Farben verantwortlich ist. Andere Gene oder Mutationen, die &hnlich
erscheinende Fellfarben verursachen, werden mit diesem Test nicht nachgewiesen.

Dun Zygosity

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay und Fragmentl&ngenanalyse

Rasse alle Rassen

Dauer 1 —2 Wochen

Auspragung

Das Dun-Gen ist ein dominantes Farbverdinnungsgen, welches zum einen die Grund-
farbe des Fells verandert und zum anderen die sogenannten ,Wildzeichnungen®
hervorruft. Dazu gehoren der Aalstrich, die Zebrastreifen an den Beinen oder am Kopf
(,Cobwebbing*) und das Schulterkreuz. Der Aalstrich ist bei allen Dun-Pferden lebens-
lang zu sehen, die anderen Abzeichen k&nnen zusétzlich auftreten. Der Effekt des
Dun-Gens auf die Grundfarben Fuchs, Braun und Schwarz bringt eine Reihe verschie-
dener Farbschattierungen von Gold Uber Dunkelgrau bis hin zu Olivfarben hervor. Dun
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wird unabhangig von den anderen Farbgenen vererbt und kann auch in Kombination mit
anderen Genen auftreten, die die Grundfarbe beeinflussen.

Es gibt drei Allele, die das Vorkommen der Dun-Aufhellung und der Wildzeichnungen
beeinflussen: D (Dun-Aufhellung und Wildzeichnung), nd1 (nicht aufgehellt, Wildzeich-
nungen kdnnen in unterschiedlicher Auspragung vorkommen, z.B. der sog. Pseudo-
Aalstrich) und nd2 (nicht aufgehellt, ohne Wildzeichnung). D ist dominant Uber nd1 und
nd2; nd1 ist dominant Uber nd2.

Fuchsfarben

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspradgung

Die Vererbung der Fuchsfarbe wird am Extension (E-) Lokus gesteuert. Das dominante
Allel (E) fuhrt zur Bildung von Eumelanin und somit zur Farbe Braun oder Schwarz. Die
Anlage fUr Fuchsfarbe (e) wird rezessiv vererbt, d.h. nur bei homozygotem Vorliegen der
Mutation im Mc1R-Gen (e/e) wird Phdomelanin gebildet und das Pferd ist fuchsfarben.
Bei homozygoten (E/E) bzw. heterozygoten (E/e) Pferden entscheidet sich am Agouti-
Lokus, ob das Pferd die Grundfarbe Braun oder Schwarz hat.

GQ Santana Dominant White W10 - Dominantes WeiB3*

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Partnerlabor

Rasse alle Rassen

Dauer 3 -4 Wochen

Auspragung

Alle Pferde mit dieser Farbe gehen zurlick auf den Hengst ,GQ Santana“, der im Jahr
2000 in den USA geboren wurde. Er war ein bekannter Deckhengst in der AQHA und
der APHA. W10 wird dominant vererbt, d.h. alle Pferde, die diese Mutation tragen,
haben mehr oder weniger weiBe Abzeichen. Pferde mit der W10-Mutation im KIT-Gen
haben an den Stellen, an denen die Haare weil sind, rosa Haut. Die Augen sind normal
pigmentiert, selten auch blau. Mit dem Gentest kann der Zlchter, der diese Farbe
zlchten méchte, herausfinden, ob ein Pferd, das von GQ Santana abstammt und selbst
nur wenige weiBe Abzeichen hat, die Mutation vererben kann. Der Genotyp W10/W10
konnte bislang nur bei Aborten aus der Verpaarung zweier Tragertiere (N/W10) nachge-
wiesen werden. Dies deutet darauf hin, dass homozygote Pferde nicht lebensfahig sind.
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Greying*

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Partnerlabor

Rasse alle Rassen

Dauer 3 — 4 Wochen

Auspragung

Pferde, die die Greying-Mutation tragen, kommen farbig zur Welt und verlieren nach
und nach die Pigmentierung der Haare. Die Pigmentierung der Haut bleibt in der ur-
springlichen Farbe. Bis zum Alter von 6 — 8 Jahren werden die Pferde vollstédndig grau/
weif3. Die genetische Ursache daflr ist eine Duplikation im STX17-Gen, die autosomal-
dominant vererbt wird, das heiBt auch Pferde, die nur eine Kopie der Mutation tragen
(heterozygote Tiere G/g), werden grau/wei3. Diese Pferde werden haufig nicht rein weiB,
sondern bleiben Apfel- oder Fliegenschimmel bis an ihr Lebensende. Homozygote (G/G)
werden meist schon in jungen Jahren vollstdndig weil3. Im direkten Zusammenhang

mit der Greying-Mutation steht die Bildung von Melanomen, so haben 70 — 80% aller
Schimmel Uber 15 Jahre ein oder mehrere Melanome. Die Inzidenz ist statistisch gese-
hen hoher fur Pferde, die die Duplikation homozygot tragen im Vergleich zu Heterozygoten,
ebenso ist sie abhangig von der Grundfarbe des Pferdes, die am Agouti-Lokus bestimmt
wird. Schwarz geborene Schimmel tragen ein signifikant héheres Risiko Melanome zu
bekommen als weiBe Pferde, die braun zur Welt kommen.

Incontinentia pigmenti

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Incontinentia pigmenti (IP) ist eine ektodermale Dysplasie, bei der sich im Laufe der Zeit
Hautldsionen sowie Zahn-, Huf- und Augenanomalien entwickeln.

Bald nach der Geburt entstehen bei den betroffenen Pferden juckende, exsudative Lasi-
onen der Haut. Diese entwickeln sich teils warzenartig. Es kdnnen Bereiche mit Alopezie
entstehen, in denen gelegentlich wolliges Haar nachwéchst. Betroffene Pferde zeigen
von Geburt an Streifen — 8hnlich einer Brindle-Farbung —im Fell.

Durch X-chromosomal dominante Vererbung kénnen die IP-Symptome nur bei weiblichen
Individuen auftreten, betroffene ménnliche Embryonen sterben bereits wahrend der
Entwicklung in utero.
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Leopard-Komplex - Tigerscheckung (LP)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 - 5 Werktage

Auspradgung

Ein einziges, dominant vererbtes Gen, genannt ,Leopard-Komplex (LP), ist verantwort-
lich flr das Auftreten von verschiedenen weiBen Spots und Pattern bis hin zum Volltiger,
wie z.B. beim Appaloosa. Je nach Verband werden die Muster als ,few spot leopard®,
Jeopard” (Volltiger), ,snowcap blanket®, ,blanket with spots” (Schabrackentiger),
Lvarnish roan (marble)®, ,snowflake* (Schneeflockentiger), ,frosted”, ,speckled” oder
~,mottled” anerkannt. Homozygote Trager des Leopard-Gens LP/LP sind fast immer
von der congenitalen stationdren Nachtblindheit (CSNB) betroffen, heterozygote Trager
LP/Ip hingegen erkranken nicht. Es handelt sich hier um eine Beeintrachtigung des Seh-
vermodgens in der Dunkelheit, die bereits von Geburt an besteht. Pferde, die sowohl das
Tobiano-Gen als auch das Leopard-Gen haben, bezeichnet man als Pintaloosas.

Mushroom

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Shetlandpony

Erbgang autosomal-rezessiv

Dauer 1 -2 Wochen

Die Grundfarben k&nnen durch das Vorliegen verschiedener Genvarianten aufgehellt
werden, es entstehen Fellfarbaufhellungen wie Cream, Pearl, Champagne, Sunshine,
Snowdrop, Dun und Silver.

Die Fellfarbaufhellung Mushroom ist bisher beim Shetlandpony beschrieben. Die Fell-
farbverdiinnung wird rezessiv vererbt, d.h. nur Tiere, die zwei Kopien der Genvariante
tragen (mu/mu), zeigen einen aufgehellten Phanotyp.

Bei Flchsen ist die Aufhellung am deutlichsten zu erkennen, da es sich um eine Verdin-
nung des roten Pigmentes (Ph&omelanin) handelt. Durch die Aufhellung des Deckhaars
und des Langhaars entstehen hellere Flichse (sepiafarben) mit hellerer oder gestrahnter
Mahne bzw. Schweif, die in ihrer Auspragung variabel sein kdnnen. Der Phénotyp kann
z.B. dem eines Palominos oder auch dem eines Silber gefarbten Braunen &hneln.

Bei Braunen findet trotz des homozygoten Vorliegens der Mushroom-Variante keine Auf-
hellung der dunklen M&hne und des Schweifs statt, da hier die Farbgebung durch das
Pigment Eumelanin bestimmt wird, das nicht durch die Mushroom-Variante aufgehellt
wird. Kopf, Hals und Beine dieser Tiere bleiben dunkel, der Rest des Korpers ist sepia-
farben ohne den leicht rétlichen Stich, den viele Braune normalerweise aufweisen.

Bei Rappen findet durch das homozygote Vorliegen der Mushroom-Variante keine
phanotypische Verdnderung der Fellfarbe statt.
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Pearl

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Neben den vier haufigsten dominant vererbten Farbverdiinnungsgenen Cream, Cham-
pagne, Silver und Dun gibt es ein weiteres Gen, welches eine Aufhellung der Grund-
farbe verursacht. Dieses Gen wurde beim Quarter Horse und Paint Horse urspriinglich
,Barlink Factor genannt, bei den spanischen Rassen wie Andalusier und Lusitano
hingegen ,Pearl”.

Es handelt sich dabei um ein und dieselbe Mutation, aufgrund der spanischen Vorfahren
bei den Quarter und Paint Horses wurde das Gen schlieB3lich einheitlich ,Pearl” ge-
nannt. Im Gegensatz zu den anderen Verdlnnungsgenen wird Pearl autosomal-rezessiv
vererbt, d.h. nur wenn das Gen homozygot vorliegt, wird die Grundfarbe des Pferdes
sowie das Langhaar gleichmaBig aufgehellt. Ein fuchsfarbenes Pferd wird sandfarben,
ein Rappe wird durchgehend hellgrau. Das heterozygote Vorliegen der Mutation alleine
verandert die Grundfarbe des Pferdes nicht. In Kombination mit dem heterozygoten Vor-
liegen des Cream-Gens (CR/cr und N/Prl) entsteht ein Phanotyp, der dem homozygoten
Cream (CR/CR) entspricht. Diese Pferde sind rein &uBerlich nicht zu unterscheiden von
echten Cremellos, Perlinos und Smoky Creams.

Roan Zygosity*

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Partnerlabor

Rasse Rassen auf Anfrage

Dauer 3 — 4 Wochen

Auspragung

Das Roan-Gen verursacht weiBe Stichelhaare am Kérper, die zu einer ,Aufhellung®

der urspringlichen Fellfarbe flhren. Es existieren jedoch keine ,aufgehellten” Haare,
sondern die weiBen Stichelhaare, die das Fell durchsetzen, fihren zu diesem Erschei-
nungsbild. Der Kopf, die Beine, sowie Mahne und Schweif bleiben von dem Roan-Gen
unberdhrt und zeigen immer die Grundfarbe. Fohlen werden bereits mit diesem Pattern
geboren, oft ist dies aber im Fohlenfell noch nicht richtig zu erkennen und wird erst
nach dem ersten Fellwechsel sichtbar. Die weiBen Stichelhaare sind bei Vorliegen des
klassischen Roan-Gens gleichmaBig Uber den Korper verteilt, nicht zu verwechseln mit
den verschiedenen Pattern aus weien Haaren, die ,Roaning“ genannt werden. Diese
entstehen aus einer ungleichmaBigen Verteilung der weiBen Haare, die verantwortlichen
Gene fUr die Vererbung konnten bislang noch nicht identifiziert werden. Das Roan-Gen
wird dominant vererbt und kommt in vielen verschiedenen Pferderassen vor, u.a. bei
Quarter Horses, Paints, Paso Finos, Paso Peruanos, Welsh Ponys und Belgischem
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Kaltblut, nicht aber beim Vollblut oder Araber. Obwohl vermutet wurde, dass das Roan-
Gen homozygot letal ist, gibt es Berichte von Quarter Horses, die das Gen zu 100% an
Ihre Nachkommen weitergeben. Bei diesen Pferden wurde auch genetisch bestatigt,
dass die Region des Genoms, die das Roan-Gen enthélt, homozygot vorliegt. Mittels
DNA-Test werden mit der Roan-Farbung assoziierte Mutationen beim Quarter Horse und
beim Paint Horse nachgewiesen. Die urséachliche Mutation konnte bislang noch nicht
identifiziert werden. Bei diesem Test handelt es sich um einen sogenannten ,Marker-
Test".

Sabino-1

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspradgung

Die Sabinoscheckung bei Pferden ist gekennzeichnet durch gréBere und kleinere weiBe
Flecken mit gezackten Réndern, haufig an Kopf, Bauch und an den Beinen. Einige Pfer-
de erscheinen auch stichelhaarig am Bauch oder am ganzen Kérper. Die Scheckung
tritt mehr oder weniger deutlich bei heterozygoten Sabinos auf. Homozygote sind meist
von Geburt an fast vollstandig weiB3. Bislang konnte ein Gen als Ursache identifiziert
werden (Sabino-1), es scheint jedoch offensichtlich, dass es weitere Gene gibt, die flr
ahnliche Abzeichen verantwortlich sind.

Silver (Windfarbgen)

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 —2 Wochen

Auspragung

Ein weiteres Gen, das eine Aufhellung der Grundfarbe verursacht, ist das Silver-Gen. Im
Gegensatz zu Cream und Champagne hat es keinen Einfluss auf Phaomelanin, lediglich
die schwarz pigmentierten Stellen erscheinen heller. Der Effekt ist vor allem sichtbar

an Mahne und Schweif, die bei Vorhandensein des Silver-Gens haufig von weifen und
grauen Haaren durchsetzt sind. Der Erbgang ist autosomal-dominant, d.h. bereits eine
Kopie des Gens reicht aus, um den Phanotyp auszupréagen.

Snowdrop

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Tinker, Gypsy Cob
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Erbgang autosomal-rezessiv
Dauer 1 -2 Wochen

Verschiedene Genvarianten im SLC45A2-Gen sind verantwortlich flir verschiedene
Fellfarbaufhellungen wie Cream, Pearl oder Sunshine. 2020 konnte in einem aufgehell-
ten Tinker, der keine der bekannten urséchlichen Genvarianten fir Cream, Pearl oder
Sunshine trug, eine Genvariante detektiert werden, die die Aufhellung verursacht.

Diese Fellfarbverdiinnung wird als Snowdrop bezeichnet und verdiinnt sowohl rotes als
auch schwarzes Pigment, sodass die Grundfarben Fuchs, Brauner und Rappe durch
diese Genvariante aufgehellt werden.

Der Erbgang ist autosomal-rezessiv, d.h. nur wenn beide Genkopien des Tieres die
Variante fur Snowdrop aufweisen, kommt es zur Fellfarbverdinnung. Ein Vorhandensein
der Genvariante bei anderen Rassen ist derzeit wissenschaftlich nicht beschrieben, aber
nicht auszuschlieBen.

Splashed White

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung und Fragmentldngenanalyse

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspragung

Splashed White ist ein ungleichmaBiges Scheckungsmuster, das vor allem durch extrem
breite Blesse bzw. Laterne mit haufig blauen Augen sowie hochweiBen Beinen gekenn-
zeichnet ist. Manche, aber nicht alle Pferde mit einer Splashed-White-Scheckung sind
taub. Bislang wurden 4 Mutationen identifiziert - SW-1, SW-2, SW-3 und SW-4 — die fur
die Splashed-White-Abzeichen urséchlich sind. SW-1 wurde bereits in vielen verschie-
denen Pferderassen nachgewiesen, z.B. bei Quarter Horse, Paint Horse, Trakehner,
Miniaturpferd, Shetland Pony und Isléander. Es wurden auch Pferde homozygot fUr die
SW-1-Mutation getestet, d.h. diese Mutation ist homozygot nicht letal. Die SW-2- und
die (sehr seltene) SW-3-Mutation kommen lediglich in einigen Quarter- und Paint-Horse-
Linien vor. Beide Mutationen scheinen homozygot letal zu sein, d.h. es sollten nie zwei
Trégertiere miteinander verpaart werden. Pferde, die zwei oder mehr der Splashed-
White-, Tobiano- oder Lethal-White-Overo-Mutationen tragen, haben meist sehr ausge-
pragte weiBe Muster oder sind sogar vollstandig weil3.

Sunshine

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse alle Rassen

Dauer 1 —2 Wochen
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Ausprdgung
Neben den bereits bekannten Farbverdinnungen wie Cream und Pearl wurde eine

weitere Variante zur Verdinnung der Fellfarbe gefunden. Die Sunshine-Mutation liegt,
genau wie die anderen beiden Gene, auf dem SLC45A2-Gen. Sunshine wird autosomal-
rezessiv vererbt, d.h. nur wenn das Gen homozygot vorliegt (Sun/Sun) wird die Grund-
farbe des Pferdes aufgehellt. Es wird vermutet, dass sich diese Aufhellung &hnlich wie
bei Pearl auBert. Ein heterozygoter Genotyp (N/Sun) flhrt nur in Kombination mit dem
heterozygoten Cream Gen (N/CR) zu einer Farbaufhellung. Es entsteht ein Phanotyp der
dem homozygoten Cream (CR/CR) entspricht.

Tobiano

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Fragmentlangenanalyse

Rasse alle Rassen

Dauer 1 -2 Wochen

Auspradgung

Als Tobiano wird eines der haufigsten Scheckungsmuster bei Hauspferden bezeichnet.
Die Flecken dieser Pferde haben glatte Rander und eine klare Abgrenzung, die Augen-
farbe ist meist dunkel. Tobianos haben meist weiBe FlBe oder noch ausgeprégtere
Beinabzeichen, die Kopfabzeichen sind vergleichbar zu Pferden ohne Tobiano-Farbung.
Die weiBen Flecken Uberqueren gewodhnlich an mindestens einer Stelle die Ruckenlinie,
jedoch ist die Auspragung der Plattenscheckung sehr variabel. Die Tobianoscheckung
folgt einem dominanten Erbgang. Das Pferd pragt daher die Tobianoscheckung aus,
wenn es reinerbig (homozygot) Tob/Tob ist, aber auch wenn es mischerbig (heterozygot)
N/Tob ist.

Haarstruktur beim Pferd

Curly

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay

Rasse alle Rassen

Dauer 3 — 5 Werktage

Auspragung

Curly Coat stellt ein besonderes Merkmal beim Pferd dar, das zu einer lockigen
Fellstruktur flhrt. Dies ist vorrangig beim American Bashkir Curly Horse zu sehen,
kann aber auch bei verschiedenen anderen Pferderassen auftreten. Curly Horses
sind heutzutage sehr beliebt, da diese Fellstruktur bei vielen Pferdehaar-Allergikern zu
milderen oder gar keinen allergischen Symptomen fihrt.
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Die lockige Fellstruktur tritt gelegentlich in Kombination mit einer Hypotrichose auf.
Verantwortlich fUr das lockige Fell und die Hypotrichose sind genetische Varianten in
zwei verschiedenen Genen, KRT25 und SP6. Pferde, die nur fur die KRT25-Variante
heterozygot oder homozygot sind, zeigen lockiges Fell und Hypotrichose, wahrend
Pferde nur mit SP6-Variante lockiges Fell ohne Hypotrichose zeigen. Pferde mit
mutierten Allelen in beiden Varianten entwickeln lockiges Haar und Hypotrichose. Im
Gentest werden beide Varianten getrennt voneinander untersucht.

4.3 Performance

Myostatin-Varianten Speed-Gen*

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Partnerlabor

Rasse Englisches Vollblut

Dauer 1 -2 Wochen

Das Protein Myostatin ist verantwortlich fir die Hemmung des Muskelwachstums.
Myostatin und das dazugehdrige Gen MSTN wurden sowohl beim Menschen als auch
bei verschiedenen Tierarten (z.B. Rind, Hund, Maus und Pferd) nachgewiesen.
Verschiedene Varianten im Myostatin-Gen bewirken die Auspragung unterschiedlicher
Muskeltypen: so hat z.B. ein ,Sprinter” einen sehr hohen Anteil Muskelmasse im Ver-
haltnis zum Gesamtgewicht und ist somit bestens fur schnelles Rennen auf kurzen
Strecken geeignet. Im Gegensatz dazu sind Pferde, die sich fur lange Distanzen besser
eignen, meist leichter gebaut, das Verhéltnis Muskelmasse/Kdrpergewicht wird weniger
(,Steher®).

Pferde, die mischerbig fur die beiden Myostatin-Varianten sind, sind meist am erfolg-
reichsten in der Mitteldistanz.

Der Gentest zum Nachweis der verschiedenen Myostatin-Varianten gibt Auskunft dartber,
welche Renndistanz am besten zu dem untersuchten Pferd passt. Er sagt jedoch nichts
Uber die tatsachliche Eignung eines Pferdes als Rennpferd aus.

Myostatin — Die Mutation und der Erbgang
Die den beiden Myostatin-Variationen zugrunde liegende Mutation kann mittels eines
DNA-Tests nachgewiesen werden.

Es gibt drei Genotypen:

Genotyp C/C (homozygot):

Das untersuchte Pferd ist im Myostatin-Gen homozygot fiir das C-Allel. Das Pferd kénnte
daher am besten fur Kurzstrecken geeignet sein. Meist sind diese Pferde schon sehr
frlih entwickelt.

Genotyp C/T (heterozygot): Das untersuchte Pferd ist im Myostatin-Gen heterozygot
C/T. Das Pferd kénnte daher am besten fur die Mitteldistanz geeignet sein.
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Genotyp T/T (homozygot): Das untersuchte Pferd ist im Myostatin-Gen homozygot fiir
das T-Allel. Das Pferd kdnnte daher am besten fur Langstrecken geeignet sein. Meist
entwickeln sich diese Pferde relativ spét.

GroBentest

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode TagMan SNP Assay, ggf. Sequenzierung

Rasse Warmblut

Dauer 3 - 5 Tage nach Erhalt der Probe; bei Sequenzierung 1 — 2 Wochen

Der Basenaustausch eines bestimmten Genlocus reguliert die Expression des LCORL-
Gens, welches augenscheinlich das Wachstum des Pferdes beeinflusst. Diese Gen-
variation wirkt sich auf das Stockmal3 des Warmblutpferdes aus. Es ist allerdings zu
erwahnen, dass dieses Gen nicht allein verantwortlich fir die Beeinflussung der GréBe
ist. Andere Faktoren wie FUtterung, Haltung und Aufzucht der Fohlen, gerade im jungen
Alter, oder auch der Mutterstute, sind ebenso essenziell fUr die Entwicklung und somit
auch der GroBe. Es gibt insgesamt drei unterschiedliche Genotypen. Pferde mit dem
sKleinen® Genotyp (T/T) besaBen bei den von uns getesteten Tieren im Durchschnitt eine
KorpergroBe von 164 cm. Pferde mit dem Genotyp C/T und C/C lagen im Mittel 4 — 8
cm driber. Der Test liefert keine Garantie fUr ein exaktes StockmaB des Pferdes, bei
bekanntem Genotyp kann die GréBe dennoch eingegrenzt werden. AuBerdem wird den
Zichtern so ermdglicht, bei bekanntem Genotyp bestimmte Anpaarungen zu vermeiden
oder aber die Chance des gewlnschten Phanotyps (Stockmal) zu erhdhen. Im besten
Fall ist der Genotyp beider Elterntiere bekannt.

Tractability

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 M&hnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
Methode Sequenzierung

Rasse Englisches Vollblut

Dauer 1 -2 Wochen

Der Test fur Tractability soll die Lern- bzw. Leistungsbereitschaft eines Pferdes aufzeigen.
Da der Phanotyp lediglich auf Aussagen der Pferdebesitzer oder Menschen, die mit
dem Pferd Umgang hegen, beruht, ist eine Differenzierung schwierig, der Test trifft auch
keine Aussage Uber die Cleverness des Pferdes. Es sollte zudem beachtet werden,
dass Faktoren wie anatomische Gegebenheiten oder Krankheiten die , Tractability” stark
beeinflussen kdénnen, sodass der Genotyp nicht unbedingt mit dem Phanotyp Uberein-
stimmen muss.
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4.4 DNA-Profil (ISAG) Pferd

Das Prinzip des DNA-Profils beruht auf der Untersuchung hochvariabler DNA-Abschnitte
(Mikrosatelliten), die sich zwischen den einzelnen Individuen durch ihre Lange vonein-
ander unterscheiden (Langenpolymorphismus). Die Gesamtheit der Mikrosatelliten in
Kombination ergibt ein fir jedes Individuum unverwechselbares DNA-Profil.

Fdr die Erstellung eines DNA-Profils wird zunachst aus kernhaltigen Zellen das Erbgut
des Tieres, die DNA, isoliert. AnschlieBend werden mit Hilfe der Polymerase-Ketten-
reaktion (PCR) die zu analysierenden Bereiche der DNA millionenfach vervielféltigt.

Die Lange der Mikrosatelliten kann durch eine computergestiitze Analyse im ,Genetic
Analyzer* bestimmt werden. Aus diesen Daten wird dann eine individuelle reproduzier-
bare Zahlenformel fUr jedes Tier erstellt.

Das DNA-Profil ist mit einer Wahrscheinlichkeit von gréBer als 99,99% einzigartig. Die
einzige Ausnahme hiervon bilden eineiige Mehrlinge. Fir die Identifizierung eines
Tieres wird dessen DNA-Profil angefertigt und in einer DNA-Datenbank gespeichert.

Zur Erstellung eines DNA-Profiles untersuchen wir die von der ,International Society

for Animal Genetics (ISAG)“ empfohlenen Mikrosatelliten-Marker. Die erhaltenen DNA-
Profile sind international mit den nach den ISAG-Empfehlungen arbeitenden Laboratorien
vergleichbar.

Material 1 ml EDTA-BIut/20-30 Mahnen- bzw. Schweifhaarwurzeln
TierartenPferd

Rassen alle Rassen

Dauer 2 — 3 Wochen
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5. DNA-Profil und
Abstammungsgutachten

Das DNA-Profil eines Tieres wird auch als genetischer Fingerabdruck bezeichnet. Im
Gegensatz zu anderen Markierungsmethoden wie Mikrochips oder Tatowierungen kann es
nicht manipuliert oder durch duBere Einflisse, wie z.B. Verletzungen, zerstort werden. Es
bleibt ein Leben lang unverandert.

Dieses DNA-Profil ermoglicht einerseits eine zweifelsfreie Identifikation, zum anderen kann
durch den Vergleich des genetischen Fingerabdrucks der Familienmitglieder die Abstam-
mung sicher nachgewiesen werden.

Die Erstellung von DNA-Profilen wird bei uns routinemaBig fir Hunde (auch S. 137)
Katzen (auch S. 160) und Pferde (auch S. 186) durchgeflhrt, weitere Tierarten sind auf
Anfrage erhaltlich.

Das DNA-Profil ist mit einer Wahrscheinlichkeit von gréBer als 99,99% einzigartig. Die
einzige Ausnahme hiervon bilden eineiige Mehrlinge. Flr die Identifizierung eines Tieres
wird dessen DNA-Profil angefertigt und in einer DNA-Datenbank gespeichert.

Zur Erstellung eines DNA-Profiles untersuchen wir die von der ,International Society for
Animal Genetics (ISAG)“ empfohlenen Marker. Die erhaltenen DNA-Profile sind internati-
onal mit den nach den ISAG-Empfehlungen arbeitenden Laboratorien vergleichbar.

Material und Testdauer

FUr die Erstellung des DNA-Profils wird eine EDTA-Blutprobe (ca. 0,5 ml) benétigt.
Alternativ kbnnen auch Backenabstriche verwendet werden. Bei Pferden ist auch die
Einsendung von Haarproben (mit Wurzel) moglich. Fir ein Abstammungsgutachten
muss neben dem Probenmaterial der zu begutachtenden Nachkommen auch Proben-
material von Vater und Mutter eingeschickt werden. Soll eine Vaterschaft ausgeschlossen
werden, sollte zusatzlich zur Mutter moglichst von allen potenziellen Véatern Blut oder
Backenabstrich eingesandt werden. Das Ergebnis liegt etwa 2 — 3 Wochen nach Erhalt
der Proben vor.

Abstammung - beide Elternteile vorhanden
Mithilfe des Abstammungsnachweises kann man abkléaren, ob die angegebenen Eltern
eines Tieres aufgrund des DNA-Profils tatsachlich als biologische Eltern in Frage kommen.

Jeder Nachkomme erhalt 50% seines Erbguts von der Mutter und 50% vom Vater.
Vorausgesetzt die Mutterschaft gilt als gesichert, so missen grundsatzlich alle nicht-
mutterlichen Anteile im DNA-Profil des Nachkommens vom Vater vererbt worden sein.
Stimmen mindestens zwei Anteile im DNA-Profil nicht Gberein, kann die Vaterschaft mit
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hoher Wahrscheinlichkeit ausgeschlossen werden. Analoges gilt fUr die Mutter.

Wie beim |dentitatsnachweis hangt auch die Aussagefahigkeit des Abstammungs-
nachweises wesentlich von der Anzahl der untersuchten Mikrosatelliten ab. Je mehr
hochvariable DNA-Abschnitte bei einer Abstammungsbegutachtung untersucht werden,
desto sicherer kdnnen tatséchliche Fehlabstammungen erkannt werden.

Abstammung - nur ein Elternteil vorhanden

Nicht selten steht bei der Frage nach Bestatigung oder Ausschluss eines Elternteils das
genetische Material des zweiten Elternteils nicht mehr zur Verflgung. Wird die Abstam-
mungsbegutachtung mit nur einem Elternteil durchgefihrt, so ist die Aussagekraft der
Analyse unter Umsténden eingeschrankt. Lediglich ein Ausschluss der Vater- bzw.
Mutterschaft ist als 99,99% sicher anzusehen.

Flr den Fall, dass alle Allele des Kindes den Eltern zuordenbar sind (kein Ausschluss
moglich), kdnnen rassespezifisch Wahrscheinlichkeiten flr die Elternschaft berechnet
werden, wenn ausreichend Daten von Tieren dieser Rasse vorliegen.

Abstammung - nur Geschwister vorhanden

Ebenso wie die Abstammungsbegutachtung allein aufgrund der Angaben des Kindes
und eines Elternteils mdéglich ist, kann auch die Beurteilung von Verwandtschaftsver-
haltnissen auf Geschwister- und Halbgeschwisterebene erfolgen. Auch diese Frage-
stellung tritt bisweilen auf, wenn aus unterschiedlichen Griinden von den Eltern keine
adaquaten Proben zur Verfligung stehen und konnte bislang tGberhaupt nicht beantwortet
werden.

Ebenso wie bei den ,motherless cases” kann eine Likelihood Ratio angegeben werden,
also eine Aussage darUber getroffen werden, um wie viel wahrscheinlicher die Geschwis-
terschaft gegentiber der Nichtgeschwisterschaft ist.

Fur folgende Rassen ist die Berechnung der Abstammungswahrscheinlichkeit und
damit eine verbesserte Abstammungsbegutachtung derzeit moglich:

e Airedale Terrier ® Bolonka Zwetna

e Alaskan Malamute e Border Collie

® American Collie e Border Terrier

* American Staffordshire Terrier ® Boston Terrier

e Australian Cattle Dog * Bullmastiff

e Australian Shepherd e Bull Terrier

e Australian Terrier e Cairn Terrier

® Bearded Collie e Cane Corso ltaliano

¢ Bedlington Terrier e C0 de Agua Portugués
® Berner Sennenhund e Chihuahua
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e Chinese Crested Dog

e Cocker Spaniel

¢ Collie

® Dackel

e Deutsch Kurzhaar

e Deutsche Dogge
eDeutscher Boxer

e Deutscher Jagdterrier

¢ Deutscher Schaferhund

e Dobermann

¢ Dogo Canario

e Dogue de Bordeaux

e Englisch Springer Spaniel
e Englische Bulldogge

e FranzOsische Bulldogge
¢ Golden Retriever

® Gas d’'Atura Catala

* Groenendael

e GroBpudel

® Havaneser

¢ Hollandischer Schaferhund
e |rischer Wolfshund

¢ Irish Soft Coated Wheaten Terrier
e |rish Terrier

e Jack Russell Terrier

e Kerry Blue Terrier

e | abrador Retriever

¢ | agotto Romagnolo

LABOGEN

e | akeland Terrier

* Magyar Viszla

* Malinois

* Manchester Terrier

* Mops

* Neufundlander

* Norfolk Terrier

* Norwich Terrier

® Parson Russell Terrier

e Perro de Aqua Espariol

* Pudel

* Rhodesian Ridgeback

® Rottweiler

® Russischer Schwarzer Terrier
e Saarlooswolfhund

® Saluki

e Scottish Terrier

e Shetland Sheepdog

e Siberian Husky

e Tervueren

e Toypudel

¢ Tschechoslowakischer Wolfshund
* WeiBer Schweizer Schéferhund
* \Welsh Terrier

¢ \West Highland White Terrier
¢ \Whippet

e Yorkshire Terrier

® Zwergpudel
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6. Rassezuordnung bei Hund und Katze

Lange Zeit war die Feststellung der Rassezugehdrigkeit eines Tieres nur anhand ersicht-
licher Merkmale und/oder einer belegten Ahnentafel moglich und oft nicht eindeutig. Seit
einigen Jahren kénnen sog. Mikrosatelliten als molekulare Marker herangezogen werden,
um sowohl die Abstammung eines Tieres als auch seine Rassezugehdrigkeit auf geneti-
scher Basis aufzuklaren. Die Analyse von mehreren Mikrosatelliten-Loki ergibt letztlich ein
einzigartiges, individuenspezifisches Muster: das DNA-Profil oder ,genetischer Fingerab-
druck®. Die Wahrscheinlichkeit, dass zwei nicht verwandte Tiere das gleiche DNA-Profil
zeigen, liegt bei 1 zu 1 Milliarde.

Die Rassezuordnung basiert auf einer Wahrscheinlichkeitsberechnung, bei der das DNA-
Profil eines Hundes/einer Katze mit einer Datenbank abgeglichen wird. Grundlage ist
daher das Vorliegen von Referenzpopulationen in der Datenbank. Hierfir missen DNA-
Profile von Hunden/Katzen erstellt werden, deren Reinrassigkeit eindeutig durch Zucht-
buchnummer belegt ist.

Das Ergebnis der Rassezuordnung stellt dann eine Zuordnungswahrscheinlichkeit des
fraglichen Tieres zu einer der im Datenpool befindlichen Rassen dar. Dabei wird flr jede
Rasse separat die Zuordnung bzw. der Ausschluss des zu testenden Tieres gepruft.

Die Zuordnungswahrscheinlichkeit zu einer Rasse aufgrund des DNA-Profils liegt bei rein-
rassigen Tieren zwischen 80% und 100%. Auch bei Tieren, bei denen ein Elternteil rein-
rassig ist, kann der DNA-Abgleich Auskunft Uber die Abstammung geben. Hier werden
Zuordnungswahrscheinlichkeiten zwischen 40% und 60% flr die Rasse des reinrassigen
Elternteils erwartet. Zuordnungswahrscheinlichkeiten < 30% weisen darauf hin, dass es
sich weder um ein reinrassiges Tier der in der Datenbank hinterlegten Rassen handelt

noch um einen Mischling, bei dem ein Elternteil zu einer der Referenzpopulationen gehort.

6.1 Maoglichkeiten und Grenzen der genetischen
Rassezuordnung

Genetische Untersuchungen zur Rassezuordnung sind moglich und weisen eine groBe
Testsicherheit auf, wenn mit einem aktuellen Datenpool gearbeitet wird, der der geogra-
phischen Population entspricht, aus der das fragliche Tier kommt. Sie sind ein Hilfsmittel
bei phanotypischer Rassezuordnung ohne Kenntnis der Elterntiere. Als Resultat wird eine
Zuordnungswahrscheinlichkeit des fraglichen Tieres flr jede der im Rassepool enthaltenen
Rassen erwartet. Das Fehlen einer betreffenden Rasse im Datenpool fuhrt nicht zu

einer Fehlzuordnung, sondern lediglich, fur alle gepruften Rassen, zu extrem niedrigen
Zuordnungswahrscheinlichkeiten. Zuordnungswahrscheinlichkeiten < 30% sind nicht
aussagekraftig, da eine genlgend hohe Testsicherheit fUr das errechnete Ergebnis nicht
gewahrleistet werden kann. Sind die vermeintlichen Elterntiere bekannt, ist ein Abstam-

mungsgutachten das Mittel der Wahl, um die Vaterschaft zu bestétigen oder auszuschlieBen.
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6.2 Hund

Die Hunderassen in unserer Datenbank:

e Australian Shepherd

* American Staffordshire Terrier
e Bearded Collie ergdnzen

® Berner Sennenhund

¢ Bordeauxdogge

* Border Collie

¢ Bullmastiff

® Cane Croso

e Chihuahua

e Collie (Kurz- und Langhaar)
e Deutsch Drahthaar

¢ Deutsche Dogge

e Deutscher Boxer

e Deutscher Schéaferhund

e Dobermann

¢ Dogo Argentino

¢ Dogo Canario

6.3 Katze
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e Englisch Springer Spaniel
¢ [ila Brasiliero

® Golden Retriever

® Havaneser

e | abrador Retriever

* Mastin del Pirineo

e Mastin Espanol

* Mops

¢ Neufundlander

® Parson Russell Terrier

e Pudel (Klein-, Toy- und Zwergpudel)
* Rhodesian Ridgeback

* Rottweiler

e Standard Bull Terrier

o Staffordshire Bull Terrier
* \Weimaraner

Analog zum Hund ist es moglich, anhand eines DNA-Profils und dessen statistischer
Auswertung eine Zugehdrigkeitswahrscheinlichkeit einer Katze zu einer bestimmten
Rasse zu ermitteln. Das Spektrum an Katzenrassen wird durch Aufnahme weiterer DNA-
Profile von anderen Rassekatzen in die Datenbank laufend erweitert. Diese Methode
stellt neben der duBerlichen Begutachtung ein zusétzliches Werkzeug zur Rassebe-
stimmung dar. Auch die Unterscheidung von Hauskatzen und Wildkatzen nur anhand
auBerer Merkmale ist schwierig. Daher hat Laboklin daflr einen molekularbiologischen
Nachweis entwickelt. So kann anhand einer Haarprobe eindeutig nachgewiesen werden,
ob es sich bei dem Tier um Felis catus (Hauskatze) oder Felis silvestris (Wildkatze) handelt.
Dies ermoglicht auch Untersuchungen zur Verbreitung der Wildkatze in Deutschland.

Die Katzenrassen in unserer Datenbank:

® Abessinier
 Britisch Kurzhaar
e Burma

¢ Heilige Birma

* Maine Coon

¢ Norwegische Waldkatze
o Perser

¢ Ragdoll

® Siam
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6.4 Material

Fir den DNA-Test wird 1 ml EDTA-Blut bendtigt. Alternativ ist auch die Einsendung
eines Backenabstrichs mdglich. Die daflr bendtigten Abstrichtupfer stellen wir lhnen
gerne kostenlos zur Verfligung. In seltenen Fallen kann das genetische Material am
Abstrichtupfer zur Durchflhrung des Gentests nicht ausreichen. In diesem Falle ware
die Neueinsendung von EDTA-Blut ratsam.

6.5 Durchfuihrung

Bitte senden Sie uns die Probe zusammen mit dem entsprechenden Untersuchungs-
antrag. Die BefundUbermittlung erfolgt wahlweise per Post, Fax oder E-Mail. Nach Ab-
schluss der Untersuchung erhalten Sie eine Rechnung.

Zuchtverbandsrabatte kdnnen nur gegen Vorlage einer Kopie der Mitgliedsbescheini-
gung bei jeder Einsendung gewahrt werden. Eine nachtrégliche Rabattierung ist aus
verwaltungstechnischen Grinden nicht maglich.

Testdauer: 3 — 4 Wochen nach Erhalt der Probe.
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7. Tierartendifferenzierung

Lange Zeit war die Thematik der Tierartendifferenzierung auf Lebensmittel beschrankt,
in letzter Zeit ergeben sich hier jedoch neue Fragestellungen und Ansatzpunkte.
Aufgrund vermehrter Anfragen, die Tierart aus den unterschiedlichsten Materialien zu
bestimmen, nahmen wir uns des Themas an. Wir entwickelten eine routinetaugliche
Methode zur Tierartendifferenzierung aus den verschiedensten Materialien.

Anwendungsbeispiele
Fur diese Methode gibt es zahlreiche spannende Anwendungsgebiete:

Autounfall - zahlt die Versicherung?

So hatten wir beispielsweise von einer Versicherung die Anfrage, von welchem Tier die an
einer StoBstange gefundenen Haare stammen. Im Detail ging es darum zu kléren, ob die
Haare von einem Wildtier stammen — in diesem Fall wére die Kaskoversicherung des Auto-
halters flr den Schaden aufgekommen — oder von einem Haustier — in diesem Fall bleibt
der Autobesitzer auf dem Schaden sitzen. An der StoBstange wurden schwarze Haare
gefunden, was bei der Versicherung den Verdacht aufkommen lie3, dass es sich nicht um
einen Fuchs — wie vom Autohalter angegeben — sondern um einen Hund gehandelt haben
konnte. Der Autohalter wollte jedoch nicht betrligen: die Haare stammten tatsachlich von
einem Fuchs. Besondere Brisanz erfahrt dieses Thema auch, wenn Wildunfélle mit bei
uns eigentlich nicht heimischen Tierarten wie dem Waschbéren passieren. Diese werden
nicht von allen Versicherungen Gbernommen. So kann eine molekularbiologische Unter-
suchung hier Klarheit schaffen.

Macht Nachbars Katze bei uns in den Garten?

Viele Gartenbesitzer fragen sich, wer denn der heimliche nachtliche Besucher auf der
Terrasse oder am schdnsten Sitzplatz im Garten ist. Neben Nachbars Katze kommen hier
sehr viele Wildtiere in Frage, wie der Igel oder der Marder. Die Untersuchung des Kot-
haufens zur Tierartendifferenzierung kann hier spannende Einblicke in die oft verborgen
lebende Tierwelt im Garten liefern. Wir konnten so bereits einen Marder Uberfihren, der
auf ungeklarten Wegen in das Innere eines Autos kommen konnte und dort sein Geschaft
verrichtete. Oder das Hermelin, das im Verdacht steht, die Fische aus dem Teich gefressen
zu haben.

Wilddiebe am Werk?

Mehrmals bekamen wir auch schon Blutspuren geschickt mit der Bitte um Abklarung der
Tierart. Diese wurden im Schnee gefunden, auf der Wiese, in der Erde. Auch aus diesen
Proben kann man DNA isolieren und die entsprechende molekularbiologische Untersu-
chung folgen lassen. Was stellt hier die Motivation dar? Teilweise wollten die Einsender
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wissen, ob das Blut vom gerade entlaufenen Hund stammen konnte. Stellt sich heraus,
dass das gefundene Blut in der Tat von einem Hund stammt, kann man noch einen Schritt
weitergehen: liegt eine Vergleichsprobe des Hundes wie z.B. Haare aus dem Hundekorb
oder der Burste vor, erstellt man aus beiden Proben ein DNA-Profil. Dabei wird die Lange
sog. Mikrosatelliten bestimmt, was zu einem individuellen Profil fir jeden Hund fUhrt. Sind
diese identisch, handelt es sich sehr wahrscheinlich um dasselbe Tier. Dies ist in der
gleichen Weise auch bei Katzen moglich. Teilweise finden Jager solche Spuren in ihrem
Revier und wollen der Sache auf den Grund gehen: ist das Blut von einem Wildtier, was
die Vermutung der Wilderei nahelegt, oder stammt es von einem Haustier?

Echtes Fell oder Plastik?

Ein weiterer spannender Fall drehte sich um Spieltiere von einem Weihnachtsmarkt. Diese
waren laut Aussage des Verkaufers aus Kunstfell. Dem Kéufer kamen jedoch Zweifel. In
einer der Proben konnten wir in der Tat Katzen-DNA nachweisen.

Etablierung der Methodik

Eine erste Hurde stellte die DNA-Isolierung aus den eingesandten Proben dar. Darunter
befanden sich Kot, Haare, aber auch Blutspritzer auf Gras oder im Schnee. Um hieraus
DNA zu isclieren, die hinsichtlich Quantitéat und Qualitét den Ansprichen der folgenden
Untersuchungsmethoden genligt, kann man nicht auf die Standardmethoden zuriick-
greifen. Diese sind an groBe Zellmengen, wie sie sich in EDTA-Blut befinden, angepasst.
Daher mussten wir hier auf Methoden aus der Forensik zurtickgreifen. Wir haben diese
Isolationsmethode nun in unserem Labor als Routine etabliert. In den meisten Féllen kann
nun aus den Proben, die ja oft nur Spuren an genetischem Material enthalten, gentigend
DNA gewonnen werden. Diese kann aber unter Umstanden abgebaut oder degradiert
sein.

Die Qualitat der gewonnenen DNA stellte die zweite gro3e Hirde dar, da diese essentiell
fUr eine nachfolgende Polymerase-Kettenreaktion (PCR) ist. Um dies zu umgehen, wurde
eine PCR gewahlt, die mitochondriale DNA amplifiziert. Diese ist wesentlich stabiler und
auch in Spuren in ausreichender Menge vorhanden.

Die dritte groBe Hurde zeigte sich bei der Auswahl eines geeigneten Gens. In den meisten
anderen Fragestellungen, die mittels PCR geklart werden (wie beispielsweise Erregerdiag-
nostik), setzt man hochspezifische Primer ein, die nur an die DNA des fraglichen Erregers
binden und diese hochspezifisch amplifizieren. In diesem Fall kennen wir jedoch den
Verdachtigen nicht. Der Weg musste also ein anderer sein: wir wahiten ein Gen, das bei
allen héheren Lebewesen/Saugetieren vorkommt und hochkonserviert ist. So wurde der
Einsatz universeller Primer ermdglicht. Das untersuchte Gen musste jedoch genligend
Unterschiede zwischen den Arten aufweisen, um im Anschluss die Differenzierung zu
ermoglichen. Eine Sequenzierung gibt nun Auskunft Gber die genaue Gensequenz des
Verursachers. Der Vergleich der gewonnenen Sequenz mit Sequenzen bekannter Herkunft
gibt den Verursacher preis.

194

LABOGEN

Grenzen

Grenzen dieser Methodik ergeben sich zum einen durch die DNA-Qualitat, die entschei-
dend vom Zustand der Probe abhéngt. So wird DNA durch sog. DNAsen sehr schnell
abgebaut, wenn sie nicht mehr zellgebunden vorliegt. Eine Uberwucherung der Probe
mit Bakterien oder Pilzen erschwert die Isolation der eigentlich zu untersuchenden DNA.
Ein weiteres Problem stellen DNA-Gemische dar. So muss man beispielsweise damit
rechnen, dass man im Kot von Katzen auch DNA von M&usen oder Schweinen (Fertigfutter)
finden kann.

Zum anderen ergeben sich Einschrankungen bei den zu bestimmenden Tierarten. Die
gewahlten Primer decken sehr viele Arten ab. So konnten wir bisher bereits Hund,
Katze, Wildkatze, Geweihtrager (Reh, Damwild), Wildschwein, Wolf, Pferd, Ziege, Schaf,
Marder (Hermelin) in der universellen PCR nachweisen. Alle Arten abzudecken, ist kaum
moglich, da die Unterschiede ab einer bestimmten Zahl zu groB werden. Zusétzlich sind
nicht von allen Tierarten die Sequenzen bekannt. Dies trifft insbesondere flr Exoten zu.
Wenn schon ein bestimmter Verdacht genannt wird, besteht auch die Moglichkeit, mit
spezifischeren Primern ein Gen zu amplifizieren, welches wiederum Uber Sequenzierung und
Datenabgleich auf die Spur des Taters flhrt.

Alles in allem ermdglicht dieser neue Service eine Vielzahl von Anwendungen und gibt
Antworten auf viele Fragen. Die Liste der bereits identifizierten Tiere sowie der zu identifi-
zierenden Arten wird laufend erweitert. Ein Telefongesprach im Vorfeld kann hier Klarheit
schaffen. Auch fur weitere Informationen zu diesem und anderen Themen stehen wir
lhnen gerne telefonisch oder per E-Mail zur Verflgung.

Tel..  0971/72020
E-Mail: labogen@Iaboklin.com
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Rassenverzeichnis

Hund

Fiir alle Rassen

Alle Rassen

Validierte Testmoglichkeiten

Chondrodysplasie und -dystrophie
(IVDD-Risiko) (CDDY/CDPA)

Degenerative Myelopathie (DM)
Hyperurikosurie (HUU)

Maligne Hyperthermie (MH)
DNA-Profil (Classic bzw. Premium)

Fellfarben und Haarlange/-struktur:

Prinzipiell sind alle Fellfarb-, Haarlange- und
Fellstrukturtests fUr alle Rassen validiert. Aus-
nahmen entnehmen Sie bitte dem entspre-

chenden Infotext.

31

36
59
75
137
122

Rassen
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Validierte Testmoglichkeiten

Rassen Validierte Testmoglichkeiten

Afghanischer Windhund Fellfarbe: EG-Lokus (Domino) 129

Airedale Terrier Faktor-VII-Defizienz 47
Letale Lungenerkrankung (LAMP3) 71
Protein losing Nephropathie (PLN) 104

Akita Amelogenesis imperfecta (Al/FEH) 25

Alaskan Klee Kai Faktor-VII-Defizienz 47

Alaskan Malamute Alaskan-Malamute-Polyneuropathie (AMPN) 24
Primére ciligre Dyskinesie (PCD) 91

Alpenlandische Dachs- Spinocerebellare Ataxie (SCA) 109

bracke

Altdanischer Vorstehhund Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 34
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
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American Bulldog Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Ichthyose 61
Nemalin-Myopathie (NM) 84
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
American Cocker Spaniel Gallenblasenmukozelen 50
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Phosphofruktokinase-Defizienz (PFKD) 89
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Fellfarbe: EH-Lokus: Zobel 128
American Eskimo Dog Primare Linsenluxation (PLL) 91
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
American Hairless Terrier Primare Linsenluxation (PLL) i
American Husky siehe Husky
American Pitbull Terrier Progressive Retinaatrophie (crd2-PRA) 96
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
American Staffordshire Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 87
Terrier Progressive Retinaatrophie (crd1-PRA) 96
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
Amerikanischer Akita Amelogenesis imperfecta (Al/FEH) 25
Hamophilie B (Faktor IX) 55
Australian Cattle Dog Cystinurie 34
Myotonia congenita 82
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
Fellfarbe: E-Lokus e2 (seltene Varianten) 129
Australian Kelpie Collie Eye Anomalie (CEA) 31f
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Validierte Testmdglichkeiten

LABOGEN

Australian Shepherd Brachyurie (Stummelrute) 25
Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31f
Hereditare Katarakt (HSF4) 57
MDR1 -Genyariante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Fellfarbe: B-Lokus seltene Varianten (b4) 123
Australian Silky Terrier Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Australian Stumpy Tail Brachyurie (Stummelrute) 25
Cattle Dog Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Barbet Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Barsoi Fellfarbe: EG-Lokus (Sable) 129
Basenii Fanconi-Syndrom 48
Progressive Retinaatrophie (Bas_PRA1) 94
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 105
Basset Fauve de Bretagne = Primares Weitwinkel-Glaukom (POAG) 92
Basset Hound Lafora-Epilepsie 67
Primares Weitwinkel-Glaukom (POAG) 92
Thrombozytopathie 114
X-chromosomale schwere kombinierte 119
Immundefizienz (X-SCID)
Fellfarbe: Saddle-Tan 132
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Rassen Validierte Testméglichkeiten
Beagle Akatalasamie 22
Faktor-VII-Defizienz 47
Glasknochenkrankheit (Osteogenesis imperfecta) 51
Imerslund-Grasbeck-Syndrom (IGS) 62
Lafora-Epilepsie 67
Musladin-Lueke-Syndrom (MLS) 81
Neonatale cortikale cerebellare Abiotrophie 84
(NCCD)
Priméares Weitwinkel-Glaukom (POAG) 92
Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA) 95
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 105
Bearded Collie Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31f
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Bedlington Terrier Kupferspeicherkrankheit 65
Belgischer Schéaferhund Kardiomyopathie mit Welpensterblichkeit (CJM) 64
Spongitse Degeneration (SDCA1 und SDCA2) 111
Verhaltensanomalie (nur Malinois) 116
ZNS-Atrophie mit Cerebellarer Ataxie (CACA) 120
Berger de Savoie Brachyurie (Stummelrute) 25
Berner Sennenhund Degenerative Myelopathie Exon 1+2 36
(DM Exon 1+2)
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (VWD 1) 117
Bernhardiner Larynxparalyse mit Polyneuropathie Typ 3 69
(LPPN3)
Bichon Frisé Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Bobtail Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Hamophilie A (Faktor VIII) 55
Hereditéare Ataxie (HA) 56
MDR1-Genvariante 76
(Ivermectin-Uberempfindlichkeit)
Priméare cilidare Dyskinesie (PCD) 91
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LABOGEN

Validierte Testmdéglichkeiten

Bretonischer Spaniel Brachyurie (Stummelrute) 25
C3-Defizienz (C3) 26
Briard Nachtblindheit (CSNB) 83
Bull Mastiff Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Mitochondriale Enzephalopathie (MFE) 77
Progressive Retinaatrophie (dom.-PRA) 97
Bull Terrier Larynxparalyse (LP) 68
Letale Akrodermatitis (LAD) 70
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 90
Caimn Terrier Craniomandibuldre Osteopathie (CMO) 34
Gallenblasenmukozelen 50
Globoidzellen-Leukodystrophie (Krabbe) 52
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 105
Cane Corso ltaliano Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Dental-skeletal-retinal anomaly (DSRA) 37
Cavalier King Charles Dry Eye Curly Coat Syndrome (CCS) 42
Spaniel Episodic Falling (EF) 44
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
MCAD Defizienz 76
Muskeldystrophie (MD) 80
Xanthinurie Typ 2 119
Cao de Agua Portugués siehe Portugiesischer Wasserhund
Chesapeake Bay Retriever = Ektodermale Dysplasie/Skin Fragility 43
Syndrome (ED/SFS)
Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f

Boerboel Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Bologneser Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Bolonka Zwetna Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA) 95
Bordeauxdogge Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Digitale Hyperkeratose (DH) 39
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
Border Collie Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31f
Glaukom und Goniodysgenesie (GG) 51
Imerslund-Gréasbeck-Syndrom (IGS) 62
MDR1-Genvariante 76
(Ivermectin-Uberempfindlichkeit)
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Raine-Syndrom 105
Sensorische Neuropathie (SN) 108
Trapped Neutrophil Syndrome (TNS) 114
Border Terrier Spongiforme Leukoenzephalomyelopathie 110
(SLEM)
Boston Terrier Hereditare Katarakt (HSF4) 57
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
Bourbonnaiser Vorsteh- Brachyurie (Stummelrute) 25
hund
Bouvier des Ardennes Brachyurie (Stummelrute) 25
Bouvier des Flandres Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Boxer Hamophilie A (Faktor VIII) 55
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Boykin Spaniel Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31f
Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Braque du Bourbonnais siehe Bourbonnaiser Vorstenhund
Brasilianischer Terrier Brachyurie (Stummelrute) 25
Mucopolysaccharidose Typ VII (MPS) 79
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Chihuahua Lafora-Epilepsie 574
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Fellfarbe D-Lokus seltene Varianten (d3) 128

Chinese Crested Dog Canine multiple Systemdegeneration (CMSD) 27
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (rcd3-PRA) 103
Felltyp: Haarlosigkeit 136

Chinook Chondrodysplasie 30

Chow Chow Fellfarbe: D-Lokus seltene Varianten (d2) 128

Clumber Spaniel Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA) 95
Pyruvat-Dehydrogenase-Phosphatase-1- 105
Defizienz (PDP1)

Cocker Spaniel siehe American Cocker Spaniel bzw. English
Cocker Spaniel

Collie Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31f

(Kurzhaar und Langhaar) Dermatomyositis (DMS) 37
EntzUindliche Lungenerkrankung (IPD) 43
Grey Collie Syndrome (Canine zyklische 54
Neutropenie)
MDR1-Genvariante 76
(Ivermectin-Uberempfindlichkeit)
Progressive Retinaatrophie (rcd2-PRA) 102

Continental Bulldog Cystinurie 34
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
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Coton de Tuléar Canine multifokale Retinophatie (CMR) 27
Priméare Hyperoxalurie (PH) 91
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WD 1) 117
Curly Coated Retriever Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Glykogenspeicherkrankheit (GSDllla) 53
Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA) 95
Dackel (Dachshund) Afibrinogenamie 22
Farbverdinnung und neurologische Defekte 48
(CDN)
Glasknochenkrankheit (Osteogenesis imperfecta) 51
Lafora-Epilepsie 67
Mucopolysaccharidose Typ llla (MPS) 78
Narkolepsie 83
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA) 95
Progressive Retinaatrophie (crd-PRA) 96
Xanthinurie Typ 2 119
Dalmatiner Akutes Lungenversagen (ARDS) 23
Dansk-Svensk Gardshund ~ Brachyurie (Stummelrute) 25
Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Deutsch Drahthaar Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Von-Willebrand-Krankheit Typ 2 (VWD 2) 118
Deerhound Faktor-VII-Defizienz 47
Haarlosigkeit 136
Deutsch Kurzhaar Akrales Mutilationssyndrom (AMS) 22
Cone Degeneration (CD) 32
Exfoliativer kutaner Lupus erythematodes 46
(ECLE)
Junctional Epidermolysis Bullosa (JEB) 62
Von-Willebrand-Krankheit Typ 2 (VWD 2) 118
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Deutsche Dogge Centronukledre Myopathie (CNM) 28
Faltendoggen-Syndrom (Ichthyose) 47
Leukoenzephalomyelopathie (LEMP) 71
Fellfarbe: H-Lokus: Harlequin 130

Deutscher Boxer siehe Boxer

Deutscher Jagdterrier Centronukledre Myopathie (CNM) 28
Primére Linsenluxation (PLL) 91

Deutscher Pinscher Glykogenspeicherkrankheit Typ la (GSD la) 52
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WWD 1) 117

Deutscher Schéferhund Achromatopsie (ACHM) 21
Congenitaler Megatsophagus (CIM) g6
Hamophilie A (Faktor VIII) 55
Hamorrhagische Diathese (Scott-Syndrom) 56
Leukozyten-Adhésionsdefizienz Il (LAD Ill) 73
MDR1 -Genyariante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS) 79
Nierenzellkarzinom und nodulére Dermafibrose 87
Zwergwuchs 121
Fellfarbe: Pandascheckung 132

Deutscher Spitz siehe Spitz

Deutscher Wachtelhund Phosphofruktokinase-Defizienz (PFKD) 89

Dobermann Dilatative Kardiomyopathie (DCM1 + DCM2) 40
Erbliche Taubheit (PTPRQ) 45
Kupferspeicherkrankheit 66
Narkolepsie 83
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WVD 1) 117

Dogo Argentino Disproportionierter Zwergwuchs 41

Dogo Canario siehe Presa Canario

Drentsche Patrijshond Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WWD 1) 117

Rassen Validierte Testméglichkeiten
Elo MDR1-Genvariante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Englische Bulldogge Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Cystinurie 34
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
Englischer Pointer Akrales Mutilationssyndrom (AMS) 22
Englischer Toy Terrier Xanthinurie Typ I 119
English Cocker Spaniel Akrales Mutilationssyndrom (AMS) 22
Familidre Nephropathie (FN) 47
Gallenblasenmukozelen 50
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Fellfarbe: EH-Lokus: Zobel 128
Xanthinurie Typ 2 119
English Setter Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
English Shepherd Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
English Springer Spaniel Akrales Mutilationssyndrom (AMS) 22
Familiare Nephropathie (FN) 47
Fukosidose 49
Hypomyelinisierung (SPS) 60
Phosphofruktokinase-Defizienz (PFKD) 89
Progressive Retinaatrophie (cord1/crd4-PRA) 95
Entlebucher Sennenhund Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Epagneul Francais siehe Franzdsischer Spaniel
Eurasier Dandy-Walker-Like Malformation (DWLM) 35
Finnischer Lapphund Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Glykogenspeicherkrankheit Typ Il (Pompe) (GSDIl) 53
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
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Finnischer Laufhund Faktor-VlI-Defizienz 47
Finnish-Hound-Ataxie (FHA) 49

Flat Coated Retriever Adipositas 21

Fox Terrier Congenitale Hypothyreose (CHG) 33
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Spinocerebellare Ataxie (SCA) 109
Van-den-Ende-Gupta-Syndrom (VDEGS) 115

Franzdsische Bulldogge Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Congenitale Hypothyreose (CHG) 3
Cystinurie 34
Hereditare Katarakt (HSF4) 57
Lafora-Epilepsie 67
Fellfarbe C-Lokus (Albino) 124
Fellfarbe Cocoa 125
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107

Franzdsischer Rauhaariger ~ Hereditare Katarakt (HSF4) 57

Vorstehhund (Korthals)

Franzdsischer Spaniel Akrales Mutilationssyndrom (AMS) 22

Franzdsischer siehe Barbet

Wasserhund

Friesischer Vorstehhund siehe Stabijhoun

Friesischer Wasserhund Schwere kombinierte Immundefizienz (SCID) 107

Galgo Espanol Startle Disease 113

Golden Retriever Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 34
Glasknochenkrankheit (Osteogenesis imperfecta) 51
Ichthyose 61
Ichthyose Typ2 62
Muskeldystrophie (MD) 80
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (GR_PRA 1und 2) 98
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
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Rassen

LABOGEN

Validierte Testmdéglichkeiten

Gordon Setter Hereditare Ataxie (HA) 56
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103

Greyhound Hereditare nasale Parakeratose (HNPK) 58
Hereditére Neuropathie (GHN) 58

GroBer Schweizer Postoperative Blutung (P2Y12) 90

Sennenhund

GroBspitz Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Fellfarbe C-Lokus (Albino, OCA2) 124

Havaneser Hamophilie A (Faktor VIII) 58]
Makrothrombozytopenie (MTC) 74

Hokkaido Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31f

Hollandischer Schafer- Entzindliche Myopathie (IM) 43

hund Spongitse Degeneration (SDCA1 und 111
SDCA?2)

Hovawart Hamophilie B (Faktor IX) 55

Hrvatski Ov&ar siehe Kroatischer Schéferhund

Husky Alaskan-Husky-Enzephalopathie (AHE) 23
GM1-Gangliosidose 53
Progressive Retinaatrophie (XL-PRA) 104
Warburg Micro Syndrome (WARBM1) 118
Fellfarbe B-Lokus seltene Varianten (be) 123

Irischer Glen of Imaal Progressive Retinaatrophie (crd3-PRA) 97

Terrier

Irischer Wolfshund Startle Disease 113

Irish Red and White Setter = Canine Leukozyten-Adhasionsdefizienz (CLAD) =~ 26
Progressive Retinaatrophie (rcd1-PRA) 102
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 1083
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Kooikerhondje Von-Willebrand-Krankheit Typ 3 (VWD 3) 118

Kroatischer Schaferhund Brachyurie (Stummelrute) 25

Kromfohrlander Digitale Hyperkeratose (DH) 39
Von-Willebrand-Krankheit Typ1 (VWD 1) 117

Kuvasz Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f

Labrador Retriever Achromatopsie (AHCM) 21
Adipositas (ADI) 21
Alexander-Krankheit (AxD) 24
Centronukleédre Myopathie (CNM) 28
Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 34
Cystinurie 34
Exercise Induced Collapse (EIC) 45
Hereditére nasale Parakeratose (HNPK) 58
Kupferspeicherkrankheit 66
Larynxparalyse mit Polyneuropathie Typ 3 69
(LPPN3)
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Makulare Hornhautdystrophie (MCD) 74
Myotonia congenita 82
Narkolepsie 83
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 105
Retinale Dysplasie (RD/OSD) 106
Stargardt-Syndrom (retinale Degeneration) 112
X-chromosomale myotubuldre Myopathie 120
XL-MTM)
Zwergwuchs (skeletale Dysplasie 2, SD2) 121

Rassen Validierte Testmdglichkeiten
Irish Red Setter Canine Leukozyten-Adhasionsdefizienz (CLAD) 26
Globoidzellen-Leukodystrophie (Krabbe) 52
Progressive Retinaatrophie (rcd1-PRA) 102
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
Irischer Soft Coated Mikrophthalmie (RBP4) 7
Wheaten Terrier Paroxysmale Dyskinesie (PxD) 89
Protein-Losing-Nephropathie (PLN) 104
Irischer Terrier Digitale Hyperkeratose (DH) 39
[talienisches Windspiel Amelogenesis imperfecta (Al/FEH) 25
Fellfarbe D-Lokus seltene Varianten (d3) 128
Jack Russell Terrier Brachyurie (Stummelrute) 25
Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 34
Juvenile Enzephalopathie (JBD) 63
Late-onset-Ataxie (LOA) 69
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Primare Linsenluxation (PLL) 9
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Schwere kombinierte Immundefizienz (SCID) 107
Spinocerebellare Ataxie (SCA) 109
Japan-Chin GM2-Gangliosidose (GM2) 54
Karelischer Barenhund Brachyurie (Stummelrute) 25
Chondrodysplasie 30
Hypophosphatasie (HPP) 60
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Zwergwuchs 121
Kerry Blue Terrier Canine multiple Systemdegeneration (CMSD) 27
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (VWD 1) 117
Kleiner MUnsterlander Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
Komondor Imerslund-Gréasbeck-Syndrom (IGS) 62
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Lagotto Romagnolo Juvenile Epilepsie (JE) 63
Lagotto-Speicherkrankheit (LSD) 68
Neuroaxonale Dystrophie (NAD) 86
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Lakeland Terrier Primare Linsenluxation (PLL) 91
Lancashire Heeler Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31
Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Fellfarbe B-Lokus seltene Varianten (be) 123
Landseer Cystinurie 34
Muskeldystrophie (MD) 80
Thrombozytopathie 114
Langhaar Whippet (Silken Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31
Windsprite) MDR1-Genvariante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Myostatin Mutation (Bully-Gen) 82
Phosphofruktokinase-Defizienz (PFKD) 89
Lapplandischer Rentier- Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
hund Glykogenspeicherkrankheit Typ Il (Pompe) (GSDIl) 53
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (IFT122-PRA) 98
Zwergwuchs 121
Leonberger Leonberger-Polyneuropathie (LPN1 und LPN2) 70
Leukoenzephalomyelopathie (LEMP) 71
Larynxparalyse mit Polyneuropathie Typ 3 69
(LPPNS3)
Lhasa Apso Hamophilie B (Faktor IX) 55
Progressive Retinaatrophie (PRA4) 100
Fellfarbe C-Lokus (Albino) 124
Lucas Terrier Primare Linsenluxation (PLL) 91

Magyar Vizsla Neonatale cortikale cerebellare Abiotrophie 84
(Drahthaar, Kurzhaar) (NCCD)
Exfoliativer kutaner Lupus erythematodes 46
(ECLE)
Malteser Glykogenspeicherkrankheit Typ la (GSD la) 52
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Manchester Terrier Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WD 1) 117
Xanthinurie Typ 2 119
Markiesje Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Mastiff Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Cystinurie 34
Progressive Retinaatrophie (dom.-PRA) 97
McNab MDR1 -Gen\{griante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Mexikanischer Nackthund Felltyp: Haarlosigkeit 136
Miniature American Brachyurie (Stummelrute) 25
Shepherd Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31
Hereditare Katarakt (HSF4) 57
MDR1-Genvariante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101
Fellfarbe B-Lokus seltene Varianten (b4) 123
Miniature Bull Terrier Larynxparalyse (LP) 68
Letale Akrodermatitis (LAD) 70
Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Mittelasiatischer Schafer- Dystrophic Epidermolysis Bullosa (DEB) 42

hund
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Mops May-Hegglin-Anomalie (MHA) 75
Nekrotisierende Meningoenzephalitis (NME/PDE) 84
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 105
Mudi Brachyurie (Stummelrute) 25
Fellfarbe D-Lokus seltene Varianten (d3) 128
Neufundlander Cystinurie 34
Lafora-Epilepsie 67
Neuseelandischer Mucopolysaccharidose Typ llla (MPS) 78
Huntaway
Norfolk Terrier Epidermolytische Hyperkeratose (EHK) 44
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Muskeldystrophie (MD) 80
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Norrbottenspitz Finnish-Hound-Ataxie (FHA) 49
Northern Inuit Retinale Dysplasie (OSD) 106
Norwegischer Buhund Hereditare Ataxie (HA) 56
Norwegischer Elchhund Chondrodysplasie 30
(grau, schwarz) Hereditare Ataxie (HA) 56
Priméres Weitwinkel-Glaukom (POAG) 92
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Norwegischer Lundehund Lundehundsyndrom (LHS) 73
Norwich Terrier Nierendysplasie und Leberfibrose (RDHN) 87
Oberes Luftweg-Syndrom (UAS) 88
Primére Linsenluxation (PLL) 91
Nova Scotia Duck Tolling Cerebellare Degeneration mit Myositis (CDMC) 29
Retriever Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31
Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte (CLPS) 73
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f

Olde English Bulldogge Cystinurie 34
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
Osterreichischer Pinscher Brachyurie (Stummelrute) 25
Papillon Faktor-VII-Defizienz 47
Neuroaxonale Dystrophie (NAD) 86
Progressive Retinaatrophie (pap-PRA1) 100
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WD 1) 117
Parson Russell Terrier Amelogenesis imperfecta (Al/FEH) 25
Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 34
Juvenile Enzephalopathie (JBD) 63
Late-onset-Ataxie (LOA) 69
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Schwere kombinierte Immundefizienz (SCID) 107
Spinocerebelldre Ataxie (SCA) 109
Patterdale Terrier Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Pekingese C-Lokus (Albino) 124
Perro de Agua Espafiol siehe Spanischer Wasserhund
Peruanischer Nackthund Felltyp: Haarlosigkeit 136
Petit Basset Griffon Priméares Weitwinkel-Glaukom (POAG) 92
Vendeen
Phalene Faktor-VII-Defizienz 47
Progressive Retinaatrophie (pap-PRA1) 100
Polnischer Niederungs- Brachyurie (Stummelrute) 25
schaferhund (PON) Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103

Old English Sheepdog

siehe Bobtail
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Rassen

LABOGEN

Validierte Testmdéglichkeiten

Rassen Validierte Testmdglichkeiten
Portugiesischer Wasser- GM1-Gangliosidose 53
hund Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (eo-PRA) 97
Felltyp: Improper Coat 137
Presa Canario Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Pudel GM2-Gangliosidose (GM2) 54
Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Neonatale Enzephalopathie (NEWS) 85
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WD 1) 117
Puli Bardet-Biedl-Syndrom (BBS) 25
Pumi Fellfarbe D-Lokus seltene Varianten (d3) 128
Pyrenden-Berghund Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Glanzmann-Thrombasthenie (GT) 50
Pyrenden Schaferhund Brachyurie (Stummelrute) 25
Rat Terrier Congenitale Hypothyreose (CHG) 33
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Rhodesian Ridgeback Erbliche Taubheit (EOAD) 45
Hamophilie A (Faktor VIII) 55
Hamophilie B (Faktor IX) 58]
Juvenile myoklonische Epilepsie (JME) 64
Ventrikulare Arrhythmie (IVA) 115
Riesenschnauzer Dilatative Kardiomyopathie (DCM) 39
Faktor-VlI-Defizienz 47
Progressive Retinaatrophie (NECAP1-PRA) 99
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
214

Rottweiler Erbliche Taubheit 45
Juvenile Laryngeal Paralysis & 63
Polyneuropathy (JLPP)
Leukoenzephalomyelopathie (LEMP) 71
Neuroaxonale Dystrophie (NAD) 86
X-chromosomale myotubuléare Myopathie 120
XL-MTM)

Russischer Schwarzer Juvenile Laryngeal Paralysis & 63

Terrier Polyneuropathy (JLPP)

Saarlooswolfhund Zwergwuchs 121

Saluki Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Succinat-Semi-Aldehyd-Dehydrogenase- 113
Defizienz (SSADHD)
Fellfarbe: EG-Lokus (Grizzle) 129

Samojede Amelogenesis imperfecta (Al/FEH) 25
Familidre Nephropathie (FN) 47
Progressive Retinaatrophie (XL-PRA) 104

Schapendoes Generalisierte progressive Retinaatrophie (g-PRA) 98

Schipperke Brachyurie (Stummelrute) 25
Mucopolysaccharidose Typ lllb (MPS) 78
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f

Schnauzer Dilatative Kardiomyopathie (DCM) 39
Leukoenzephalopathie (LEP) 72

Schwedischer Lapphund Canine multifokale Retinopathie (CMR) 27
Glykogenspeicherkrankheit Typ Il (Pompe) (GSDIl) 53
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f

Scottish Deerhound siehe Deerhound

Schottischer Terrier Craniomandibulare Osteopathie (CMO) 34
Von-Willebrand-Krankheit Typ 3 (VWD 3) 118
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Rassen

LABOGEN

Validierte Testmdéglichkeiten

Rassen Validierte Testmdglichkeiten Seite

Sealyham Terrier Primare Linsenluxation (PLL) 91

Shar Pei Primares Weitwinkel-Glaukom und Linsen- 93
luxation (POAG/PLL)
Shar Pei Autoinflammatory Disease (SPAID) 109

Shetland Sheepdog Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31

(Sheitie) Dermatomyositis (DMS) 37
Gallenblasenmukozelen 50
MDR1 -Gen\{ariante 76
(lvermectin-Uberempfindlichkeit)
Paroxysmale exercise-induced Dyskinesie 88
(PED)
Progressive Retinaatrophie (BBS2-PRA) 94
Progressive Retinaatrophie (CNGA1_PRA) 95
Von-Willebrand-Krankheit Typ 3 (WD 3) 118

Shiba Inu GM1-Gangliosidose 53
GM2-Gangliosidose 54

Shih Tzu Makrothrombozytopenie (MTC) 74
Préakallikrein-Defizienz (KLK) 90
Progressive Retinaatrophie (JPH2-PRA) 99
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107

Siberian Husky siehe Husky

Silken Windhound Collie-Eye-Anomalie (CEA) 31
MDR1-Genvariante 76
(Ivermectin-Uberempfindlichkeit)

Silken Windsprite siehe Langhaar Whippet

Sloughi Progressive Retinaatrophie (rcd1a-PRA) 102
Fellfarbe: D-Lokus seltene Varianten (d2) 128
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Spanischer Wasserhund Brachyurie (Stummelrute) 25
Congenitale Hypothyreose (CHG) 33
Neuroaxonale Dystrophie (NAD) 86
Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinaatrophie (eo-PRA) 97
Spinone ltaliano Cerebellare Ataxie (CA) 29
Spitz Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
siehe auch GroBspitz bzw. Zwergspitz
Stabijhoun Cerebrale Dysfunktion (CDFS) 29
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (VWD 1) 117
Staffordshire Bull Terrier Hereditare Katarakt (HSF4) 57
L-2-Hydroxyglutaracidurie (L2HGA) 67
Robinow-like-Syndrom (DVL2) 107
Sussex Spaniel Pyruvat-Dehydrogenase-Phosphatase-1- 105
Defizienz (PDP1)
Tamaskan Retinale Dysplasie (OSD) 106
Tatra-Schaferhund Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
Teddy Roosevelt Terrier Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Tenterfield Terrier Congenitale Hypothyreose (CHG) 33
Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Spinocerebelldre Ataxie (SCA) 109
Thailand-Ridgeback Fellfarbe: D-Lokus seltene Varianten (d2) 128
Tibet Spaniel Progressive Retinaatrophie (PRA3) 100
Tibet-Terrier Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL) 86
Primare Linsenluxation (PLL) 91
Progressive Retinaatrophie (PRA3) 100
Progressive Retinaatrophie (rcd4-PRA) 103
Zwergwuchs 121
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Rassen Validierte Testmdglichkeiten Seite Rassen Validierte Testméglichkeiten
Toy Fox Terrier Primare Linsenluxation (PLL) 91 Welsh Springer Spaniel Dilatative Kardiomyopathie (DCM) 40
Van-den-Ende-Gupta-Syndrom (VDEGS) 115 Faktor-VII-Defizienz 47
Tschechoslowakischer Zwergwuchs 121 Familiare Nephropathie (FN) 47
Wolishund Welsh Terrier Priméare Linsenluxation (PLL) 91
Vastgotaspets Brachyurie (Stummelrute) 25 West Highland White Craniomandibulére Osteopathie (CMO) 34
Volpino ltaliano Primare Linsenluxation (PLL) 91 Terrier Globoidzellen-Leukodystrophie (Krabbe) 50
Waller Hereditare Katarakt (HSF4) 57 Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 105
mzrmég?nq\@éfgﬁpﬁn dlichkeft) 6 Westfalen Terrier Primé&re Linsenluxation (PLL) 91
Progressive Retinaatrophie (pred-PRA) 101f Whippet Myostatin-Mutation (,Bully"-Gen) 82
Weimaraner Hypomyelinisierung (SPS) 60 Phosphofruktokinase-Defizienz (PFKD) 89
Neuralrohrdefekt (NTD) 85 Wolfsspitz siehe Spitz
WeiBer Schweizer MDR1-Genvariante 76 Xoloitzcuintle siehe Mexikanischer Nackthund
Schaferhund (vermectin-Uberempfindlichkeit) Yorkshire Terrier Primare Linsenluxation (PLL) 91
Zwergwuchs 121 Progressive Retinaatrophie (prcd-PRA) 101f
Welsh Corgi Cardigan Brachyurie (Stummelrute) 25 Subakute nekrotisierende Enzephalopathie (SNE) 113
Lafora-Epilepsie 67 Zwergpinscher Cystinurie 34
Progressive Retinaatrophie (rcd3-PRA) 103 Mukopolysaccharidose Typ VI 79
X-chromosomale schwere kombinierte 119 Zwergschnauzer Charcot-Marie-Tooth Neuropathie (CMT) 30
Immundefizienz (X-SCID) Milller-Gang-Persistenz-Syndrom (PMDS) 80
Fellfarbe: Saddle-Tan 132 Mycobacterium-avium-Komplex-Sensitivitét 81
Welsh Corgi Pembroke Brachyurie (Stummelrute) 25 (MAC)
Exercise Induced Collapse (EIC) 45 Myotonia congenita 82
Lafora-Epilepsie 67 Progressive Retinaatrophie 103
Von-Willebrand-Krankheit Typ 1 (WD 1) 117 (Typ B1-PRA HIVERS)
X-chromosomale schwere kombinierte 119 Spondylokostale Dysostose (Comma-Defekt) 110
Immundefizienz (X-SCID) Zwergspitz Gallenblasenmukozelen 50
Fellfarbe: Saddle-Tan 1@ Progressive Retinatrophie (prcd-PRA) 101f
Progressive Retinatrophie (rcd3-PRA) 103
Vitamin-D-abhangige Rachitis (VDR) 117
Fellfarbe: C-Lokus (Albino, cal) 124
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Leistungsverzeichnis
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Katze

Alle Rassen

Validierte Testmoglichkeiten

Cystinurie

MDR1-Genvariante
Mucopolysaccharidose Typ VII (MPS VII)
Myotonia congenita

DNA-Profil

Fellfarben und Haarléange:

Prinzipiell gelten sémtliche Fellfarb- und Haar-
l&ngetests fur alle Rassen. Ausnahmen sind
bei der jeweiligen Rasse aufgefuhrt.

140
146
147
147
187
152

Rassen

LABOGEN

Validierte Testmoglichkeiten

Rassen Validierte Testmoglichkeiten
Abessinier Genetische Blutgruppe 142
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Progressive Retinaatrophie (rdy-PRA) 150
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Agyptische Mau Genetische Blutgruppe 142
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
American Curl/Wirehair Genetische Blutgruppe 142
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Angora Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Australian Mist Genetische Blutgruppe 142
Hypokalidmie 145
Balinese Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
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Bengal Genetische Blutgruppe 142
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Progressive Retinaatrophie (PRA-b) 149
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Fellfarbe: Charcoal 153
Fellfarbe: Snow 155
Britisch Kurzhaar (BKH) Autoimmunes lymphoproliferatives Syndrom 140
(ALPS)
Farbvariante: Gold (Kupfer) 153
Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Britisch Langhaar Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Burma Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Head Defect 143
Hypokaligmie 145
Fellfarbe: Russet 157
Chartreux Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Colourpoint Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Cornish Rex Genetische Blutgruppe 142
Hypokaliamie 145
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
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Rassen

Validierte Testmdglichkeiten

Rassen

LABOGEN

Validierte Testmdéglichkeiten

Maine Coon Faktor-XI-Defizienz 141
Genetische Blutgruppe 142
Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM) 144
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Spinale Muskelatrophie (SMA) 152
Munchkin Genetische Blutgruppe 142
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Neva Masquerade Genetische Blutgruppe 142
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Norwegische Waldkatze Genetische Blutgruppe 142
Glykogenspeicherkrankheit Typ IV (GSD 4) 143
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Fellfarbe: Amber 157
Ocicat Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Progressive Retinaatrophie (rdy-PRA) 150
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Orientalisch Kurzhaar Gangliosidose (GM1) 141
(OKH) Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Perser Alpha-Mannosidose (AMD) 139
Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149

Devon Rex Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 140
Genetische Blutgruppe 142
Hypokalidamie 145
Felltyp: Devon Rex 160
Européisch Kurzhaar Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
(EKH) Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Exotic Shorthair Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Heilige Birma Genetische Blutgruppe 142
Hypotrichose und Kurzlebigkeit 145
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Javanese Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Karthauser Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Korat Gangliosidose (GM1 und GM2) 141
Genetische Blutgruppe 142
Kurilen Bobtail Farbvariante: Gold (Sunshine) 153
Fellfarbe: Copal 157
Genetische Blutgruppe 142
LaPerm Genetische Blutgruppe 142
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
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Rassen

Validierte Testmdglichkeiten

Rassen

LABOGEN

Validierte Testmdéglichkeiten

Peterbald Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS Vi) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Ragdoll Genetische Blutgruppe 142
Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM) 144
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Russisch Blau Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Savannah Genetische Blutgruppe 142
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Schottische Faltohrkatze Genetische Blutgruppe 142
Osteochondrodysplasie 147
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Selkirk Rex Genetische Blutgruppe 142
Polyzystische Nierenerkrankung (PKD) 148
Progressive Retinaatrophie (pd-PRA) 149
Felltyp: Curly 160
Seychellois Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
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Siam Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Primares erbliches Glaukom (PCG) 148
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Sibirer Farbvariante: Gold (Sunshine) 153
Genetische Blutgruppe 142
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Singapura Genetische Blutgruppe 142
Hypokaliamie 145
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Somali Genetische Blutgruppe 142
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149
Progressive Retinaatrophie (rdy-PRA) 150
Pyruvatkinase-Defizienz (PK) 151
Sphynx Congenitales myasthenes Syndrom (CMS) 140
Genetische Blutgruppe 142
Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM) 144
Hypokaligmie 145
Felltyp: Sphynx 160
Thaikatze Gangliosidose (GM1) 141
Genetische Blutgruppe 142
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS VI) 146
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149

225



Leistungsverzeic

2022/23 méﬂetik LABOGEN

Rassen Validierte Testméglichkeiten Pferd

Tonkanese Gangliosidose (GM1) 141 Fiir alle Rassen Validierte Testmoglichkeiten
Genetische Blutgruppe 142 Alle Rassen Equine maligne Hyperthermie (EMH) 163
Hypokalidamie 145 Polysaccharid-Speicher-Myopathie (PSSM) 170
Mucopolysaccharidose Typ VI (MPS Vi) 146 DNA-Profil 187
Progressive Retinaatrophie (rdAc-PRA) 149 Fellfarben und Haarstruktur: 173

Turkisch Van Acrodermatitis enteropathica (AE) 139 bei der jeweiligen Rasse aufgefiinrt.

Rassen Validierte Testmoglichkeiten

Achal-Tekkiner Naked Foal Syndrome (NFS) 169

Appaloosa Glycogen-Branching-Enzym-Defizienz (GBED) 164
Hereditére equine regionale dermale Asthenie ~ 165
(HERDA)
Hyperkalidmische periodische Paralyse (HYPP) 166
Immune Mediated Myositis & 167
MYH1 Myopathy (MYHM)
Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) 171
Fellfarbe: Appaloosa Pattern-1 174

Araber Cerebellare Abiotrophie (CA) 162
Lavender Foal Syndrome (LFS) 168
Schwere kombinierte Immundefizienz (SCID) 171

Belgisches Kaltblut Junctional Epidermolysis Bullosa (H-JEB) 168
Ocular Squamous Cell Carcinoma (SCC) 169

Connemara Pony Connemara Pony Hoof Wall Separation 163
Disease (HWSD)

Dales Pony Foal Immunodeficiency Syndrome (FIS) 164

Englisches Vollblut Idiopathic hypocalcemia 167
Myostatin-Varianten (Speed-Gen) 184
Tractability 185

Fell Pony Foal Immunodeficiency Syndrome (FIS) 164
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Rassen Validierte Testmdglichkeiten
Friese Hydrocephalus 165
Zwergwuchs 172
Gypsy Cob Fellfarbe Snowdrop 181
Haflinger Ocular Squamous Cell Carcinoma (SCC) 169
Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) 171
Miniature Horse Zwergwuchs (Chondrodysplasie, ACAN) 173
Mustang Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) 171
New Forest Pony Erbliche Myotonie 164
Paint Horse Glycogen-Branching-Enzym-Defizienz (GBED) 164
Hereditare equine regionale dermale Asthenie 165
(HERDA)
Hyperkalidmische periodische Paralyse (HYPP) 166
Immune Mediated Myositis & 167
MYH1 Myopathy (MYHM)
Todlicher weiBer Overodefekt (OLWS) 170
Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) 171
Quarter Horse Androgen-Insensitivitatssyndrom (AIS) 162
Glycogen-Branching-Enzym-Defizienz (GBED) 164
Hereditére equine regionale dermale Asthenie ~ 165
(HERDA)
Hyperkalidmische periodische Paralyse (HYPP) 166
Immune Mediated Myositis & 167
MYH1 Myopathy (MYHM)
Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) 171
Shetland Pony Zwergwuchs (Chondrodysplasie, ACAN) 173
Fellfarbe Mushroom 179
Tinker Fellfarbe Snowdrop 181
Warmblut Pferd GréBentest Pferd 185
Warmblood Fragile Foal Syndrome (WFFS) 171
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Stichwortverzeichnis

Symbole
B1-Tubulin-Gen ........cccovvvvvveeeiiiiiineen 74
allD-Gen...oo 50
A
A3TP-Mutation ..., 144
ABCAZ-GEN ...ovvviieeiiiiiiiieeeie e 112
ABCB4-GEN ... 50
Abiotrophie, cerebellare (Pferd)........... 162
Abiotrophie, neonatale cortikale
cerebellare (Hund) .........coccveeeeiiinnnnen. 84
Abstammungsgutachten .................... 187
ACADM-GEN ....evvveiiiieeiiie e 76
ACAN ..o 173
ACHM ..o 21
Achromatopsie..........ccceeveeiiiiviviiiiinnns 21
Acrodermatitis enteropathica.............. 139
ADAMTS3B-GEN ..evevviieeiiiie e 88
ADAMTS20-GEN oo 73
AD it 21
AJIPOSIAS ..vvvvvvieeeeeeees 21
AE 139
Afibrinogenamie..........cocvveviveeniiicnnn. 22
Agouti (HUND) ..vvveeeeiiiiiceec e 122
Agouti (Katze) .....coeevveveieeieiiiiiiieies 162
Agouti (Pferd).......cccoviiieeeeiiiiiieceeeins 174
AHE ..o 23
A 25
AlS 162
AkatalasSamie .......coeoviiiiiieiiiiieeee 22
Akrodermatitis, letale ...........cooocevvveeen 70
Alaskan-Husky-Enzephalopathie........... 23
Alaskan-Malamute-Polyneuropathie...... 24
AlbiNo (HUNd)....vvveeiiiiiiiccece e 124
AIBINO (Katze) ....veveeiiiiiiieieiiiiiiiees 156
Alexander-Krankheit ... 24
A-Lokus (HUND) .evveviiieiiiiiiiccicee 122
A-Lokus (Katze) .......ccvvveeeeiiiiiiiieeiiins 152
A-Lokus Modifier ......cevvveeiiiiiiiiieiinns 132
A-Lokus (Pferd).......ccoovvveeeiiiiiienns 174
Alpha-Mannosidose............coccvvvivinnns 139

LABOGEN

ALPL 60
ALPS . 140
AMD ... 139
Amelogenesis imperfecta...................... 25
AMPN L 24
AMS Lo 22
Androgen-Insensitivitdtssyndrom........ 162
ANLN-GEN ..o, 23
Appaloosa Pattern-1 ...........cccceeeens 174
ARDS ... 23
ARHGEF10-Gen.....coooiviiiieeiiiiieeee 70
Arrhythmie, ventrikulare ..............ccvee. 115
ASIP o 122
Asthenie, hereditare equine regionale . 165
Ataxie, hereditare..........cccoeeeveeiiiiiiiiinnnn. 56
Ataxie, spinocerebelléare...................... 109
ATPTA 66
ATPTB e 66
Auspragung, phanotypische................. 20
autosomal-dominant............cccoeeevveeenn. 19
auUtosSOMal-reZESSIV.....uuvvviiiiiiiirieieieeeen, 18
AXD o, 24
B
Backenabstriche..........cccccciiiiic, 16
Bandscheibenvorfall .....................ooo. 31
Bardet-Biedl-Syndrom...........ccccceeeene 25
Basenji PRA ..., 94
Bas PRAT ..., 94
BBS oo 25
BBS2-Gen.....coovviiiieei 94
BBS2-PRA ... 94
BefundUbermittiung .........cccceeeeeieiinnnnnn, 17
betroffen........ocoei 18,19
B-Lokus (HUN) ..veveeeiiiiiiiieiis 122,123
B-Lokus (Katze) .......coovviviveeieiiiiiinenn. 154
Blutgruppe, genetische............cceeee... 142
BIUtprobe ........oovvveiiiii 16
Bluttransfusionen..........ccccccceeeeienn, 142
Blutung, postoperative.................ooe. 90
Brachyurie ... 25
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Braun (Hund) ........cccoovivineeeenn, 122,123
Braun (Katze)........cccccvevvvveeieeiiciiiine, 154
Braun/Rappe........cccccvviivvveieeiiiiinneenn, 174
Brindle (HUN)........ccoovvveeiiieciiec e, 131
Brindle (Pferd)......ccccovvvveeviieiiiieeei, 175
Bully-Gen ... 82
Burma (Fellfarbe) ..o, 155
Burmese Head DefeCt ..o, 143
Cc

C3-Defizienz.....ccovveeiiiiieiiieiien 26
CACA ..o 120
CA (HUN).vvvvieeeciiiee e 29
CAL i 124
Camarillo White W4 .......ccocoeeiiiiinnnn. 175
CA (Pferd)......ccoceeviieiiiee e 162
CAPNT-GEN ..ot 69
CARDO-GEN ..o 82
COS i 42
CD e 32
CDDY/CDPA ..o 31
CDFS oo 30
CDMC .. 29
CDN .o 48
CEA. ..o 31
CED ..o 136
CEP290-GEN...vviiiiiiiiiieeecee e 150
Cerebelldre Ataxi€..........ccooeevevriiennnnnnn 29
Cerebellare Degeneration mit Myositis .. 29
Ceroid-Lipofuszinose, neuronale........... 87
CFA3B-GEN ... 85
Champagne ........ccocceviveiiniiicni 175
Charcoal......cccovviiiiieiiiiieeen 153
Charcot-Marie-Tooth-Neuropathie........ 30
CHAT-GEN .o 34
CHG ..o 33
Chocolate.....ccooiiiiiiiiiiiiiiiice, 155
Chondrodysplasie (Hund) ..........c.......... 30
Chondrodysplasie (Pferd).................... 173
Chondrodysplasie und -dystrophie........ 31
CHRNE-GEN.....covviiiiiiiieiiiiecie e 34
CHSTB-GEN ..o 75
CIM e 33
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CiNNaMON ... 155
Ctrat cvvvee e 16
CIM e 64
CLAD ..o 26
CLONT-GEN .ot 164
C-Lokus (HUNd) ....ovvvieeiiiiiiieeeiiien, 124
C-Lokus (Katze).....cveeeeviiivireeeeiiiineen, 155
CLPS. . 73
CMO i 34
CMR. i 27
CMS...e e 34,140
CMSD ..o 27
CMT 30
CNFB3-GEN ..o 32
CNGAT_PRA...ci e 95
CNM e 28
COCOQ cieiiiiiiiie e 125
COL7AT-GEN .cooovvvivieeeeciie e, 42
COLOIAB-GEN oo 106
Collie-Eye-Anomalie.........ccccvveeeviivnnennn. 31
ColourpOiNt.....ccec e, 155
COLQ-GEN ..o 34, 140
Comma-Defekt.....ccccceevviniieiiiiiinnnn. 110
COMMDT-GEN ...ooveveecivieeeie e 65
Cone Degeneration..........ccccveecviiivnnennn. 32
Congenitaler Megadsophagus.............. 33

Congenital Stationary Night Blindness .. 83
Connemara Pony Hoof Wall Separation

DISEASE ...vvvvviiiiiiiiieeeee s 163
Copal .ocoeiiiiiiie e 157
cord1/crdd-PRA......ccooiiiiiiiiiiieereee 95
CORIN-GEN.....cooveeiiiiiiiiireree e 153
Corny Feet..uuuiiiiiiiiiiiiiiiiiiceeeie, 39
CP1-GeN ..ot 73
Crd3-PRA ... 97
Crd-PRA ... 96
Cream ..o 176
CRH o, 32
CRX-GEN...oooo vt 150
CSNB....ooii 83
Curly (Hund) ...oooiiiiiiiiee, 136
Curly (Katze) ......ooovvvveeeiiiiiiiecceeiiien, 160
Curly (Pferd).......ccovvveeeiiiiiiieeeeeeiieen. 183

Cystinurie (Hund)
Cystinurie (Katze)

Dandy-Walker-Like Malformation
DCM1 + DCM2

Degeneration, retinale
Degeneration, spongitse
Dental-Skeletal-Retinal Anomaly

Diathese, hdmorrhagische
Dilatative Kardiomyopathie
Dilution (Hund)
Dilution (Katze)
Disproportionierter Zwergwuchs

Hund) (Classic)
Hund) (Premium)
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Dysfunktion, cerebrale
Dyskinesie, paroxysmale
Dyskinesie, primare cilidre
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Dysostose, spondylokostale ............... 110
Dysplasie, canine ektodermale............ 136
Dysplasie, ektodermale........................ 43
Dysplasie, okulo-skeletale................... 106
Dysplasie, retinale..........ccccceeiiiinenenn. 106
Dysplasie, skeletale ............ccoocvveinnnn. 121
Dystrophic Epidermolysis Bullosa. ......... 42
Dystrophie, neuroaxonale..................... 86
E
ECLE .o 46
ED i 43
EDTA-BIUtprobe .......cvvvvvveiiiiiiii, 16
EF 44
EG-LOKUS ..ovveiiiiiiiieecie e, 129
EHK e 44
EIC i 45
EIMM..ooiiiee e 28
E-LOKUS...ooviiiiiiiiiie e 122,128
EMH ..o 163
EM-LOKUS...cceeiiiiiiiiieiiiiiiice e, 129
ENAM-GEN ... 25
Endothelin-B-Rezeptor-Gen ............... 170
Enzephalopathie, juvenile..................... 63
Enzephalopathie, mitochondriale .......... 77
Enzephalopathie, neonatale.................. 85
Enzephalopathie,

subakute nekrotisierende ................ 113
€0-PRA ..., 97
Epidermolysis bullosa .............cc.ccoooe. 42
Epilepsie, juvenile..........ccccccin, 63
Epilepsie, juvenile myoklonische ........... 64
Episodic Falling........ccccccciiiiiiinn, 44
EPM2B.....cooiiiiiiieecececee e 67
EPS8L2-Gen...cccvvvveeiiiiiiieciieee 45
Erbgang, autosomal-dominant ............. 19
Erbgang, autosomal-rezessiv................ 18
Erbgang, geschlechtsgebunden........... 19
Erbgang, gonosomal ..........cccceveiiiniens 19
Erbgang, X-chromosomal..................... 19
Erbkrankheiten, Hund...............cccceee.. 21
Erbkrankheiten, Katze.................cee.... 139
Erbkrankheiten, Pferd..............c..uuvv... 162



202023 Genetik

Exercise Induced Collapse.................... 45
Exercise Induced Metabolic Myopathy.. 28

Exfoliativer kutaner Lupus

erythematodes......ccccvvvvvvvvvviiiiiiiennnnn, 46
EXPressivitat ......vvvveeeiiiiiiieee 20
EXteNSION ...ocooviiiiii 156
F
BT e 47
Faktor-IX-Defizienz ........cccccooviieeniinnnn 55
Faktor-VII-Defizienz..........cccccovvvieinnn 47
Faktor-Vll-Defizienz...........cccocoieeiinns 55
Faktor-XI-Defizienz ........ccccceeviivnnnenn. 141
Faltendoggen-Syndrom............cc.cccoue. 47
FAMIBTA-GEN ..., 100
Fanconi-Syndrom .........ccccccoevviiineeiiins 48
Farbverdiinnung und

neurologische Defekte...........cccuveeen. 48
FEH .oooiice e 25
Fellfarbe (HUNd) .....oooovviiiiiiiii, 122
Felifarbe (Katze) .........coccoviiiiviicinnnn, 152
Fellfarbe (Pferd)........ccccovvvvveeeiiiiinnnenn. 173
FG5-GeN vt 159
FGA-GEN ..ot 22
FGF5-GeN ..covvveviieeceeeee 134,135
FHA oo 49
Fingerabdruck, genetischer ........ 187,190
Finnish-Hound-Ataxie ............cccccceeee 49
FIS. i 164
FN 47
Foal Immunodeficiency Syndrome....... 164
FOXI3-Gen (FOXY-Gen).......ccoovverinen. 136
FOXN-1-GEN ..oevviiiieiiiieeiiieee e 145
L= OO SUTRUPPRRT 18,19
Fuchsfarben .........ccccoviiiin 177
FUKOSIAOSE ... 49
FUmIshing........ooovveiiiiiccn 135
FYCOT1-GEN .evviiiiieeiiiiiiiiccece 57
G
Gallenblasenmukozelen ............ccccce..... 50
Gangliosidose (HuNd) .......cccccoovvene 53, 54
Gangliosidose (Katze) .............ccevvveeenn. 141
GBED oot 164

GCS . 54
genetische Variabilitat ..........cccccvvvveien, 138
GENOLYPEN ..o 18,19
GFAP oo 24
GG oo 51
GHN L 58
GUAD-GEN ... 70
Glanzmann-Thrombasthenie................. 50
Glasknochenkrankheit ............ccccoveeeen. 51
Glaukom, priméares erbliches .............. 148
Glaukom und Goniodysgenesie............. 51
Globoidzellen-Leukodystrophie............. 52

Glycogen-Branching-Enzym-Defizienz 164
Glykogenspeicherkrankheit (Hund).. 52, 53

Glykogenspeicherkrankheit (Katze) ..... 143
GM (HUND)..ovvveeeiiiieeceeie e, 53, 54
GM (KatzZ€) ..vvveeeviiiiieeeieciiiie e, 141
Gold (Kupfer) .....ooovvveeeiiiiiiieeeeeii, 153
Gold (Sunshing) ........cccovviviveeiiiiiinnn, 153
gONOSOMAL ..eieiiieieiiiiiiie e 19
GQ Santana Dominant White W10 ..... 177
Grey Collie Syndrome........cccccvvvveiinnen. 54
GreYiING..coovveeeiiiiiee e 178
GroBentest (Pferd) ......ooovevvvviencnicnnn, 185
GR_PRAT und GR_PRA2..........c.ccne.. 98
GSD (HUND) ... 52,53
GSD (Katz€).....vvveeevvveiiiieeciire e 143
(G PRSP 50
H

HA 56
Haaren ..o 135
Haarlange (HUNd).........ccooovvveeiiiiinnnnen. 134
HaarlosigKeit.......uvvvvvvieiiiiiiiiiiie, 136
Haarstruktur (Hund) ......ccooovevnieennnn. 134
Haarstruktur (Pferd) ......ccoovevvieeninn. 183
Haarwurzeln ......cccoceiiiiiie 17
Hamophilie Ao 55
Hamophilie B, 55
Harequin ..., 130
HC e 57
HCM e 144
Head Defect ..., 143

Heat-Shock-Factor-4-Gen...........c........ 57
HEPArin ..o 16
HERDA. ..o 165
HES7-GEN..oooiiiiiiieiieeeen 110
heterozygot .......ccvveeeiii 18,19
Heterozygotie .......coovvivviiiiiiicin 138
HEXB oo 54
H-JEB ..o 168
H-LOKUS ©evvieeeiiiiiiiieeceieee e 130
HMLR. .. 28
HNPK e 58
homozygot .......ccoovvvvviiiiice 18,19
Hoof Wall Separation Disease............. 163
Hornhautdystrophie, makulére.............. 74
HSFZ oo 57
HSF4-GEN ..o 57
HUU o 59
HWSD ..o 163
Hydrocephalus ........cccccccvvviiiein, 165
Hydroxyglutaracidurie .............cceeeeeennne 67
Hyperkeratose, digitale................ooeeve 39
Hyperkeratose, epidermolytische.......... 44
Hyperoxalurie, primare.............ccccveenne
Hyperthermie, equine maligne
Hyperthermie, maligne..........ccccceeevines
Hyperurikosurie und Hyperurikdmie ...... 59
Hypokalidmie..........cccoieeiiiiiiineen 145
Hypomyelinisierung..........cccooocveeeeeninns 60
Hypoplasie, chorioretinale..................... 32
Hypothyreose, congenitale ................... 33
Hypotrichose und Kurzlebigkeit .......... 145
HYPP e 166
|

IchthyOSE..uvviviiiiiiiiiiiiiiiie, 47, 61
Ichthyose TYP 2..vvvvviviiiiiiiiiie 62
Idiopathic Hypocalcaemia................... 167
IFT122-PRA. ... 98
IGS . 62
[-LOKUS ..t 130
IM e 43
Imerslund-Grasbeck-Syndrom.............. 62
IMMLL e 167
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Immundefizienz,

schwere kombinierte (Hund)............ 107
Immundefizienz,

schwere kombinierte (Pferd)............ 171
Immundefizienz, X-chromosomale
schwere kombinierte ............evvvievene.n. 119
Improper Coat.......cccovviiiieiieiiiiienennn. 137
Incontinentia pigmenti............ccccevnee. 178
Intervertebral Disc Disease.................... 31
P 178
IPD e 43
ISAG. ..ot 187
Isoerythrolyse, neonatale .................... 142
[TPR1-GEN ..ot 29
IVA L 115
VDD .ooiiiiiie et 31
Ivermectin-Uberempfindlichkeit..... 76, 146
J
IBD e 63
JEB oo 62, 168
JLPP 63
IME .. 64
JPH2-GeN v 99
JPH2-PRA ..o 99

Junctional Epidermolysis Bullosa .. 62, 168
Juvenile Laryngeal Paralysis

& Polyneuropathy........cccvvvvvvvveienenn.n. 63
K
Kardiomyopathie, dilatative............. 39, 40
Kardiomyopathie, hypertrophe............ 144
Kardiomyopathie mit
Welpensterblichkeit ............cccocceeis 64
Katarakt, hereditare...........cccoocveeennne 57
KOF e 131
Kehlkopflahmung.......ccccccviiin, 68
KIT-GEN..ovvevieeeeeee 132,158,175
KLK ot 90
K-LOKUS v 131
Krabbe-Krankheit ...........cccccoiie 52
KRT10-GEN oo 44
KRT25-GEN ...vveiiiiieeiiieeeiee e 184
KRT71-GeNooeiiiiieeeeeee e 160
233
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KTR71-GeN v 136
Kupferspeicherkrankheit ................. 65, 66
Kurzhaar (Hund) ......coooevivieeieniiiinnenn, 134
Kurzhaar (Katze) ........ccccoeevevviiieiinnen, 159
KY ettt 131
L

L-2-HGA ..o 67
LAD oottt 70
LADS ..ot 73
Lafora-Epilepsi€......vvviviiiiiiin, 67
Lagotto-Speicherkrankheit.................... 68
LAMPS ..o 71
Langhaar (Hund).........coovveeeeniiinnnnenn. 134
Langhaar (Katze) ........cccoeevvevviiieinnnen, 159
LarynxparalySe .........cccevvvveiiiiiieniineennns 68
Larynxparalyse mit Polyneuropathie

TYD B i 69
Late onset Ataxi€.........ccccveeeviiiiiieniinie 69
Late-onset-PRA......cccoiiiiin 103
Lavender Foal Syndrome.................... 168
LCORL-GEN ..o 185
Leistungsbereitschaft (Pferd)............... 185
LEMP oo 71
Leonberger-Polyneuropathie ................ 70
Leopard-KompleX........cccccveeeeieininnnnn, 179
LEP oo 72
Lernbereitschaft (Pferd)............ccovvee..n. 185
Leukoenzephalomyelopathie ................ 71
Leukoenzephalomyelopathie,

SPONGITOMME ..o 110
Leukoenzephalopathie............ccccoeveenne 72
Leukozyten-Adhéasionsdefizienz, canine . 26
Leukozyten-Adhasionsdefizienz Ill......... 73
LFES 168
LHS o 73
Linsenluxation, primare................oooeen. N
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte und

Syndaktylie.........cccvieeiiiiiiiiiee. 73
LOA e 69
LOPRA ..o 103
LOXHDT-GeN ..o 45
LP 68,179

LPN e 70
LPPNS. ..ot 69
LSD i 68
Luftweg-Syndrom, oberes.................... 88
Lundehundsyndrom .........ccccoocvveeniineenns 73
Lungenerkrankung, entztndliche........... 43
Lungenerkrankung, letale...................... 71
Lungenversagen, akutes...........cccceeeuee 23
M

MAC . i 81
Makrothrombozytopenie....................... 74
Makulére Hornhautdystrophie............... 74
ManNOSIAOSE....uvvvvviiiiiiiiiiiiiiiieieeeee, 139
MAPSKT7CL ..ot 38
MATP-GEN ...oooiiiiiiieeeciee e 176
May-Hegglin-Anomalie ...........cccccoeuveene 75
MCI1R-Gen.......ccvvvveeiii, 122,128, 157
MCBR-GEN ..ot 135
MCAD-DEfIZIENZ ...vvveeiiiiiiieeeiiiiiiieeeee 76
MOCD .ot 74
MD . 80
MDR1-Genvariante (Hund).................... 76
MDR1-Genvariante (Katze) ................. 146
Megadsophagus, congenitaler.............. 33
Merle-Allele........cvviiiiiii, 131
MFE oo 77
MFF-GEN ..ot 78
MH 75
MHA 75
Mikroenzephalitis, nekrotisierende ........ 84
Mikrophthalmie .........evvvvviiiiiiiiiiininn, 77
Mikrosatelliten. ..., 190
MISRI-GEN...cooiiviiiieeeciiee e 80
Mitochondriale Enzephalopathie ........... 77
M-LOKUS ..vvevieeiiiiiiieeeeeiee e 131
MLPH ... 122
MLS oo 81
MOCOS-Gen......c.cuvvveieiiiiiiieeeeeiee, 119
MPS .. 78,79
MSTN-GEN ...ooeiiiiiiiieeee 184
MTC e 74
MTMT-GEN.oooieiiiieie e 120

MTMR13-GEN ..o 30
Mucopolysaccharidose (Hund)........ 78,79
Mucopolysaccharidose (Katze) ... 146, 147
Muller-Gang-Persistenz-Syndrom.......... 80
MUSHIOOM ... 179
Muskelatrophie, spinale ...................... 152
Muskeldystrophie ........ccccceeeviiiiiieniins 80
Muskeldystrophie beim Landseer ......... 80
Musladin-Lueke-Syndrom..................... 81
Mutilationssyndrom, akrales.................. 22
MYBPC3-GEN .....oeeviiieeiiiieeiieee e 144
Mycobacterium-avium-Komplex-

Sensitivitat.......coovieiiiie e 81
Myelopathie, degenerative................... 36
MYHO-GEN ..o 76
MYHM ..o 167
MYOBA-GEN...ooovvvieiiiieeiieie e 49
Myopathie, centronukleére ................... 28
Myopathie, entzindliche....................... 43
Myopathie, hereditare..............ooeeeennne 28
Myopathie, MYH1- .......cccooivin 167
Myopathie, Nemalin-.............cccceveeeriins 84
Myopathie, Polysaccharid-Speicher-... 170
Myopathie, X-chromosomale

MYOtUDUIAre .......oeeviiiiiee 120
Myositis, immune mediated ................ 167
Myostatin-Mutation...........cccoceieniins 82
Myostatin-Varianten...........cccccceeeenne 184
Myotonia congenita (Hund)................... 82
Myotonia congenita (Katze)................. 147
Myotonie, erbliche (Pferd) ................... 164
N
Nachtblindheit ...........cccccceiviiinnnn. 83, 94
NAD oot 86
Naked Foal Syndrome...........ccccevveen. 169
NAPEPLD-GEN.....oeevvvvieiiieeciiee e 72
NarkolepsI€ .......cvveviiiiiiiiiiiiiiciiieee 83
NCCD i 84
NCL. ittt 87
NEB-GEN....ooiiiiiiiiiiiiiiiieeeee 84
NECAPT-PRA ..o 99
Nemalin-Myopathie.............ccocoeeieriins 84
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Nephropathie, familidre........................ 47
Neuralrohrdefekt.......vvveien, 85
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose............ 86
Neuropathie, Charcot-Marie-Tooth-...... 30
Neuropathie, hereditare ....................... 58
Neuropathie, sensorische. ................... 108
Neutropenie, canine zyklische............... 54
NEWS L 85
NFS e 169
NHEJT-GEN...oveivieeiieeceee e 32
NHLRCT-GEN...oovvvveeiiiiecie e 67
Nierendysplasie und Leberfibrose.......... 87
Nierenerkrankung,

polyzystische (Hund) .........ccccovvvvnnnnn. 90
Nierenerkrankung,

polyzystische (Katze) ............cccueee.... 148
Nierenzellkarzinom und

noduldre Dermatofibrose................... 87
NKX2-8-GEN ..o 85
NM e 84
NME ..o 84
NPHP4-GEN ..o 96
NTD et 85
o
OA 124
OCA e 124
Ocular Squamous Cell Carcinoma....... 169
OLWS oo 170
OSD .. 106
Osteochondrodysplasie ...........ccuee..... 147
Osteogenesis imperfecta..........ccccoouve.. 51
Osteopathie, craniomandibulére ........... 34
Overodefekt, todlicher weiler ............. 170
Overo Lethal White Syndrome............. 170
P
P2Y12-Mutation ........cccceveeveiiieeiiinens 90
PAN2 ..ot 38
Pandascheckung.......cccccccvvvveeiiiiinnnn, 132
PapP-PRAT .. 100
Parakeratose, hereditare nasale............ 58
Paralyse, hyperkalidmische

periodisChe .........ccoeiiiiiiiieeiiiie, 166
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Paroxysmale Exercise-Induced

Dyskinesie.......ccuvvveiiiiiiiiiiiiie 88
PATNT Lo 174
PCD i 91
PCG oot 148
PDE. ..ottt 84
PDK4-GeN...cooiiiiiiieiiiieeee e 41
PDPT .o 105
PA-PRA ..o 149
Pearl.....ccoeiii 180
PED ..ot 88
Penetranz........ccccociviiiie 20
Performance.........cccccovvvivieiiniiinincen, 184
PEKD ..o 89
PH e 91
PhENOtYP..vvvvviiiiiiiiiei, 20
Phdomelanin-Intensitat ....................... 130
Phosphofruktokinase-Defizienz............. 89
Phospholamban-Gen ...........cccccceeeee 40
Piebald ......coovviiiiiiiii 133
PKCS-GEN....veeie e 108
PKD (HuNd) ... 90
PKD (Katze).......coovveeeiiiiiiieceesiiiieeen 148
PK (HUNd) oo 105
PK (Katze) ...cocovvviviieeiiiiiiiiicee i, 151
PLL e 91
PLN ot 104
PMDS....ooiiiiieee e 80
POAG.... e ittt 92
POAG/PLL .....coiiiiiiiiiiiiiiccceie 93
Polymyopathie, familidre episodische

hypokaldmische .........cccccccvviininnen, 145
Polyneuropathie

beim Alaskan Malamute. .................... 24
Polyneuropathie beim Leonberger ........ 70
Polysaccharid-Speicher-Myopathie..... 170
Polyzystische Nierenerkrankung

(HUNd) .o, 90
Polyzystische Nierenerkrankung

(Katze)...vvvvveeeiiiiieeee e 148
POMC-Mutation .........ccccceeeiiiiinienis 21
Pompe Disease .......ccccccccvvveiiiiiiniiiinnnn, 53
Powderpuff.......ccvvvviviiiiiii, 136
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PRAS. ... 100
PRAZ ..o 100
PRAZD ..o 149
PRA (HUN) .« 93
PRA (Hund), dominante Form............... 97
PRA (Hund), generalisierte .................... 98
PRA (Hund), X-Linked.......c..ccoovvennnnen. 104
Prékallikrein-Defizienz ..o 90
PRA (Katze) ......coovvveeiiieeiiiiecciee e 149
Pred-PRA ., 101
PRKG2-GeN......ovveeieeiiiiiiceeeiieeeee 41
Probenentnahme...........ccccccvviiiieins 16
Protein-Losing-Nephropathie.............. 104
Pug Dog Encephalitis ............ccoveeviiniens 84
PXD o 89
Pyruvat-Dehydrogenase-Phosphatase-
1-DefizienzZ .....covvveeciieiicciee e 105
Pyruvatkinase-Defizienz (Hund)........... 105
Pyruvatkinase-Defizienz (Katze)........... 151
Q
QILT-GEN vt 115
Qualzucht ... 132
R
RB20W ....ivieiiieecie e 144
RAB3GAPT-GEN ...covvviieeiiiieeiiiceie, 119
RAB24-GEN....cooiiieeiiiieeeiiie e 56
Rachitis, Vitamin-D-abhangige............ 117
RAGT-GEN .o 108
Raine-Syndrom .........cccccceiiiiiiinnn, 105
Rassenverzeichnis..........ccccccvvnineen, 196
Rassezuordnung .........cccceveveeiiiinnnnenn. 190
Rauhaar........ccccoovviiiiiii i, 135
RBP4 o 77
rCA-PRA .. 102,103
RCOND. ...ttt 87
FAAC-PRA ..o 149
RD/OSD .. 106
rAdy-PRA o 150
Retinaatrophie, progressive (Hund)....... 93
Retinaatrophie, progressive (Katze)..... 149
Retinale Dysplasie ........vvvevieieieeennnnn, 106

Retinol binding protein 4 (RBP4-Gen) ... 77

Retinopathie, canine multifokale............ 27
RHDN. ..ottt 87
Roan Zygosity .....cccccccii, 180
Robinow-like-Syndrom ...........ccceeee... 107
Rod-cone-Dysplasie..........ccccceeeeiinnnn 103
RPEBS-GEN ..o 83
RSPO2-GeN ...coovvieiiiieiiiieeiee 135
RUSSEL ... 157
Ryanodin-Rezeptor-Gen..................... 163
S

Sabino-1 ..o 181
Saddle-Tan......cccoooiiiieeiiiiieee e, 132
Sanfilippo-Syndrom Typ 3b .......eevvveeees 78
SBF2-Gen ..o 30
SCA 109
SCC i 169
Schwarzmaskenallel ...........ccccoooveeee. 129
SCID (HUNd) .eeveeeeiiiiiiieeeeeiee, 107,120
SCID (Pferd) .evvveeeiiiieieeiiiieeeee 171
Scott-Syndrom ... 56
SDCA .ot 111
SELTL-GEN v 49
SFS 43
SGKB-GEN ..eeviveieiiiiiieee e 136
Shaking Puppy Syndrome............. 60, 110
Sh-Allel ..o 135
Shar Pei Autoinflammatory Disease .... 109
Shar Pei Fieber.......cccccciiiii 109
Shedding......cccoveviiiiii 135
Shet_PRA....c 95
Siam (Fellfarbe) .....ccovvveeiii 1565
SIVEN o 181
Skin Fragility Syndrome .........cccoooveeee. 43
SLC2A9-GeN..oveieiiiiiieeeeeeee e 59
SLC25A12-GeN....c.vvvveeeeiiiiiieeee 29, 44
SLC39A4-GEN....oviieee e 139
SLCA5A2-Gen....ccovvveieeeieiie, 124,183
SLEM oo 110
S-LOKUS ..o 133
SMA 152
SN et 108
SNE. ..o 113
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SNOW ..ttt 155
SNOWAIOP wvvvvieeiiiiiieee e 181
SODT it 36
SPB-GEN ..o 184
SPAID ..o 109
Speed-GeN.......coovviiieiiiiie e, 184
Speichelproben ........cccccoevvvvieeiiiiiinenn, 16
Sphynx (Felltyp) ....vvvveeeiiiiiieeciiiiine, 160
Splashed White .........coovvviieiiiininen, 182
Spongiforme

Leukoenzephalomyelopathie ........... 110
SPS .. 60
SSADHD ....ooiiiiiiie 113
Stargardt-Syndrom........ccceeeeeviiiinenn, 112
Startle DISease ......ccccovvveeiiiiieiiiie 113
StockmaB ... 185
Stummelrute. ..o, 25
STXA7-GEN oo 178
Succinat-Semi-Aldehyd-

Dehydrogenase-Defizienz................ 113
SUNSHINE .evveiiicc 182
Superoxid-Dismutase-1-Gen................ 36
Syndrom,

autoimmunes lymphoproliferatives... 140
Syndrom,

congenitales myasthenes.......... 34,140
Systemdegeneration, canine multiple.... 27
T
Tabby (Mackerel, Blotched) ................ 154
Tagblindheit.......ccccooivieii 21
Tagpep-Gen.....uvvveveiiiiiiee e 154
Taubheit, erbliche ..., 45
Taubheit (Fellfarbe, Hund)........... 131, 133
Taubheit (Fellfarbe, Katze)................... 158
Thrombozytopathie............ccocoeiieennns 114
TICKEd e 154
TICKING. . vveeviii e 133
Tierartendifferenzierung ..............cc.co.. 193
TigerscheCkung .......cccevvvviiiiiciiiiiees 179
TItIN-GEN e 41
T-LOKUS eevieeieiiiiieee et 133
TNS e 114
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TODIANO ... 183
Tractability ......ceveeeeeeeeeiiiis 185
L 1C 1= SO O U ORI 18
Trapped Neutrophil Syndrome............ 114
TTN e 41
TYRP1-GeN...ooovvveiiiiieiicciin 122,154
U
UAS .ot 88
Untersuchungsauftrag ...........coceeviveennne 17
Upper Airway Syndrome.........cccccceeeeee 88
Vv
Van-den-Ende-Gupta-Syndrom.......... 115
VDEGS ...coiiiiiiee e 115
VDR, 117
Ventrikuldre Arrhythmie.........ccccccoeoes 115
VerdUnnUNG......covveeireeenieeiee e 125
Verhaltensanomalie ..........cccccceeeeennns 116
VLDLR-GEN ..o 36
VollbIUtProbe .......ccoeiiiiiiiiiiiiiceee 16
Von-Willebrand-Krankheit........... 117,118
VWD (e 117,118
w
WARBMT L 118
Warburg Micro Syndrome 1................ 118
Warmblood Fragile Foal Syndrome...... 171
WeiB3, dominantes (Pferd).................... 177
WeiBscheckung........ccovvvveeiiiiiiiiieenin, 133
Weitwinkel-Glaukom, primares ............. 92
Weitwinkel-Glaukom, priméares,

und Linsenluxation .........c..cceeveriineen. 93
WEFFS L 171
WHItE....veeei 158
White Spotting......ccoovvviviieiiiiiiiieeeins 158
Windfarbgen.......ccccovcviiiieiiiiiiiiees 181
W-LOKUS. .o 158
X
Xanthinurie Typ 2., 119
X-chromosomal-dominant .................... 19
X-chromosomal-rezessiv .............c........ 20
XL-MTM i 120
XL-PRA Lo 104
X-SCID oviieiiiieiiie e 119
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