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Labor fiir genetische Veterinardiagnostik

PLL - Primare Linsenluxation

Englisch:

Testdauer:
Abkiirzung:
Synonyme:

Rassen:

Erbgang:

Betroffenes
Gen:
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Beschreibung:
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Lens luxation
Primary lens luxation
Isolated canine ectopia lentis

7 - 10 Tage (ab Probeneingang im Labor)
PLL
Linsenluxation

Australian Cattle Dog
Bullterrier

Chinese Crested Dog
Deutscher Jagdterrier
Jack Russel Terrier
Lancashire Heeler
Miniatur Bull Terrier
Parson Russel Terrier
Patterdale Terrier
Rat Terrier

Rauhaar Fox Terrier
Sealyham Terrier
Tenterfield Terrier
Tibet Terrier

Toy Fox Terrier
Volpino Italiano
Welsh Terrier
Yorkshire Terrier

autosomal rezessiv
in seltenen Fallen autosomal dominant

ADAMTS17 - ADAM metallopeptidase with thrombospondin type 1 motif 17

Basenaustauch G > A (Punktmutation)

Die primare Linsenluxation ist eine genetische vererbte Erkrankung des Auges, die bereits vor mehr
als 80 Jahren bei Hunden beschrieben wurde (Gray 1932). Dabei kommt es zu einer spontanen
Verschiebung der Linse im Auge, weg von ihrer eigentlichen Position. Hervorgerufen wird diese
Verschiebung durch das Reien der sogenannten Zonulafasern, die kreisformig um die Linse
angeordnet sind und diese stabilisieren.

Durch die Verschiebung kann die Augenkammer beschadigt werden und es durch Schadigungen der
Pupille zur Bildung von einem akuten grinen Star kommen (Davidson & Nelms 2007).Durch die
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genetische Veranderung im Gen ADAMTS17 diirfte es zu einer fehlerhaften Ausbildung oder
Formerhaltung dieser Zonulafasern kommen, wodurch diese nicht mehr in der Lage sind, die Linse
an ihrer Position zu behalten.

Primare Linsenluxationen sind mit vermehrter Haufigkeit bei verschiedenen Terrier Rassen, sowie
in einigen anderen Rasse mit moglicher Terrier-Abstammung, zu finden (Curtis & Barnett
1980, Curtis et al. 1983).

Durch den genetischen Defekt, kommt es zu einer Verschiebung der Linse im Auge. Diese tritt
ausnahmslos auf beiden Augen auf. Meist erfolgt die Verlagerung der Linsen im ersten Auge und
erst Uiber Wochen oder Monate spater erfolgt auch diese im zweiten Auge (Curtis 1990, Curtis &
Barnett 1980,Curtis et al. 1983). Veranderungen in der Struktur der Fasern wurden bei betroffenen
Hunden bereits ab einem Alter von 20 Monaten gefunden (Curtis 1983), also lange bevor es zur
Verlagerung der Linse kommt. Das Alter, ab welchem sich die PLL abzeichnet, ist sehr variabel und
liegt zwischen 3 und 8 Jahren (Curtis & Barnett 1980, Curtis et al. 1983). Betroffene Hunde zeigen
plotzlich auftretende Symptome wie Augenzucken, Blinzeln und tranende Augen. Entzlindungen
der Augen sowie die Bildung von Glaukomen und der Sehverlust sind ebenfalls assoziiert mit der
primaren Linsenluxation.

Die genetische Ursache fur die primare Linsenluxation liegt im Gen ADAMTS17 und wurde in den
Rassen Miniatur Bullterrier, Lancashire Heeler und Jack Russel Terrier beschrieben (Farias et al.
2010). Bei dieser Mutation wird eine einzelne Base der DNA von einem Guanin durch ein Adenin
ausgetauscht. Aufgrund der Position wo dieser Austausch stattfindet, wird aus dem Gen ADAMTS17
kein vollstandiges Protein mehr hergestellt. Man spricht in diesem Fall der Genveranderung von
einer sogenannten Splice-Donor-Mutation.

Die primare Linsenluxation wird autosomal rezessiv vererbt. Ublicherweise miissen bei autosomal
rezessiven Erbgangen zwei veranderte Genkopien vorliegen, damit die Erkrankung zum Tragen
kommt. Bei der PLL zeigen Anlagetrager in den meisten Fallen keine Symptome die fir eine
primare Linsenluxation sprechen wiirden. Ein geringer Prozentsatz heterozygoter Hunde, also
solcher mit nur einer veranderten Genkopie, konnen dennoch eine PLL entwickeln (Farias et al.
2010). Es wird angenommen, dass Anlagetrager ein erhohtes Risiko besitzen an einer PLL zu
erkranken. Bei einem geringen Prozentsatz der Hunde bricht sie auch tatsachlich aus (Gould et al.
2011). Durch das gegebene Risiko ist es sinnvoll, Anlagetrager in regelmaBigen Abstanden
ophthalmologisch untersuchen zu lassen. So konnen klinische Anzeichen frilhzeitig erkannt werden.
Mannliche und weibliche Tiere konnen gleichermaBen von der Erkrankung betroffen sein.

Bei autosomal rezessiven Erbgangen sind Anlagetrager in der Regel (mit wenigen Ausnahmen bei
der PLL) selbst nicht erkrankt, konnen aber den Gendefekt mit einer Wahrscheinlichkeit von 50 %
an ihre Nachkommen weitergeben. Wiirden demnach 2 Anlagetrager miteinander verpaart werden,
entstehen aus dieser Zucht erkrankte (affected) Nachkommen. Dies bedeutet aber nicht, dass
Anlagetrager generell aus der Zucht ausgeschlossen werden miissen. Vielmehr muss sichergestellt
sein, dass der Zuchtpartner PLL-frei (clear) ist. Hunde die keine Ubertriger der Mutation sind,
haben kein erhohtes Risiko betroffene Welpen zu bekommen.

Mittels genetischem Test, welcher basierend auf den wissenschaftlichen Arbeiten in unserem Labor
durchgefiihrt wird, kann eine Veranderung des verantwortlichen Gens eindeutig nachgewiesen
werden. Die daraus gewonnenen Informationen uber die genetische Veranlagung des untersuchten
Tieres ermoglichen dem Ziichter eine genaue Planung zukiinftiger Verpaarungen.

Nachfolgende Genotypen konnen fir die primare Linsenluxation gegeben sein:
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N/N

PLL-frei (clear)

Der Hund besitzt 2 normale Gene und kann keine primare Linsenluxation entwickeln bzw. kein
krankes ADAMTS17 Gen an seine Nachkommen weitergeben.

N / PLL

PLL-Anlagetrager (carrier)

Der Hund besitzt 1 normales Gen und 1 verandertes ADAMTS17 Gen. Die Veranderung wird im
Normalfall mit hoher Wahrscheinlichkeit keinen Einfluss auf die Gesundheit haben. Das veranderte
Gen wird mit 50%iger Wahrscheinlichkeit an die Nachkommen weitergegeben.

PLL / PLL

PLL-Merkmalstrager (affected)

Der Hund besitzt 2 veranderte ADAMTS17 Gene und wird ab einem bestimmten Alter von der
Erkrankung selbst betroffen sein. Die veranderten Gene werden mit 100%iger Wahrscheinlichkeit
an die Nachkommen weitergegeben.

Die Analysen werden in unserem Labor basierend auf Mundschleimhautabstrichen des zu testenden
Tieres durchgefiihrt.Das Testresultat wird per Mail bzw. auf Wunsch per Post zugesendet.
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