Retinopatiatutkimuksesta 20.11.2019

SATYn hallituksen edustajat tapasivat 6.11. Hannes Lohen tutkimusryhmasta vaitostilaisuuteensa
valmistautuvan Maria Kaukosen ja silmasairauksien vaitoskirjatutkija Inka Pettisen. Jarjestimme tapaamisen
saadaksemme pdivitetyn tiedon airisten retinopatiatutkimuksen tilanteesta ja vinkkeja siihen, mita
mahdollisuuksia SATYlla olisi saada pontta tutkimuksen etenemiseksi. Tapaamisemme oli mielenkiintoinen
ja tarked; keromme ohessa lyhyen yhteenvedon siita. Kuulette tutkimuksesta yksityiskohtaisemmin Maria
Kaukoselta ja/tai Inka Pettiseltd SATYn jarjestaméana Terveyspaivana 8.2.2020.

On ilmeistd, etta airisten retinopatia on huomattavasti haasteellisempi selvittda kuin niilla roduilla, joilla
geenivirhe on jo l6ytynyt. Tahan viittaa myos se, ettd tutkimusmateriaalia on jo koossa noin 360 airiksesta,
joten geeniloydos olisi todenndkoisesti jo tehty, jos kyseessa olisi yksinkertainen tautimekanismi. Airiksilla
silmdamuutokset ovat moninaisempia, mika viittaa siihen, ettd mutaatio on tapahtunut esim. geenin
saatelyalueella, eika varsinaisella proteiinia koodaavalla alueella. Toisaalta, vaikka esim.
lansigddtanmaanpystykorvilla mainittu geenimutaatio on myos saatelyalueella, on géoteilla ko. mutaatio
paikannettu. Airisten tapauksessa kyse on siis mahdollisesti monimutkaisemmasta asiasta. Lisdksi sekin
tiedetdan, etta airiksilla kyseessa ei ole sama saatelyalue kuin gooteilla. Hyvin usein retinopatiaan liittyvat
geenimutaatiot ovat rotukohtaisia.

Retinopatia tarkoittaa verkkokalvon sairautta ja PRA on yksi sen alatyypeista. Verkkokalvon sairaudet, jotka
eivat sovi PRA:han, ovat nain ollen retinopatioita. Airisten PRA esiintyy ns. klassisena tautina, jossa
kummassakin silmdssa nahdaan samat verkkokalvomuutokset. Mutta retinopatiasairaiden koirien
taudinkuvaan saattaa myo6s kuulua PRA:lle epatyypillisida muutoksia, joita voi esiintya vain toisessa silmassa.
Retinopatia saatetaan myds virheellisesti diagnosoida RD:ksi. Saattaa olla, etta airiksilla taudin
monimuotoisuudesta johtuen kyseessa on kaksi eri geenimutaatiota, jotka kaiken lisdksi voivat esiintya jopa
saman pentueen eri koirilla. Kyseessa voi myos olla ns. polygeeninen (usean eri geenin aiheuttama)
ominaisuus, joskin tutkijat pitdvat monogeenista (yhden geenin aiheuttama) todennakdisempana.
Muutamalla retinopatiakoiralla tavattu glaukooma voi olla vain sattumaa, mutta se voi liittyd myos tiettyyn
retinopatiatyyppiin. Kyseessa voi myos olla tdysin eri geeni. Glaukooman mahdollisuus on syytd huomioida
retinopatiaa tutkittaessa.

Yleisin retinopatian periytymismalli muilla roduilla on autosomaalinen resessiivinen, mutta
sukupuolikromosomiin X sitoutunutta periytymistakin esiintyy. Jalostuksen vinkkelistd on kuitenkin tassa
vaiheessa syyta olettaa, ettd seka uros etta narttu voivat olla mutaation kantajia.

SATYlle tassa vaiheessa kenties merkityksellisin uutinen kdynnillamme oli kuitenkin seuraava: Yksi
varteenotettava syy tutkimuksen hitaaseen etenemiseen on verrokkipopulaation vaarat negatiiviset koirat.
Ts. on hyvin todennakdista, etta verrokkipopulaatiossa — siis PRA:n suhteen negatiivisiksi maaritetyissa
koirissa — onkin mukana todellisia retinopatiapositiivisia. Ndin ollen verrokit, joiden pitdisi olla retinopatian
suhteen puhtaita ja siis toimia vertailuryhmana, eivat sita ole. Tama vaaristaa tutkimustuloksia. Tahan



toteamukseen on paadytty eksomitutkimuksen ja assosiaatioanalyysin avulla vertaamalla terveiden ja
sairaiden koirien DNA-markkereita keskendan.

Syy siihen, miksi verrokkijoukkoon on joutunut koiria, joille on lopulta kehittynyt retinopatia, voi olla joko
se, etta tauti kehittyy niin hitaasti, etta peilattaessa koirat alle 6 vuoden ikaisina, ne nayttavat taudin
suhteen negatiivisilta. Todellisuudessa ne saavatkin silmaoireita myéhemmalla idlla. Toinen syy vaariin
negatiivisiin saattaa olla se, ettd tutkimuksen suorittanut eldinladkari on antanut koiran silmille terveen
lausunnon, mutta on lisskommenteissa maininnut silmamuutoksista, joita ko. ell ei ole luokitellut suoraan
retinopatiaksi.

Edelld mainituista syista johtuen meilld on kaksi merkittavaa asiaa, joilla voimme edistaa tutkimusta:
Meidan on saatava lisda luotettavia verrokkeja tutkimukseen; ts. koiria, jotka varmuudella ovat retinopatian
suhteen terveita. Tama tarkoittaa sitd, etta tutkimusprojekti tarvitsee kiireesti silmapeilauslausuntoja
7-10 -vuotiailta terveiltad airiksilta! (Huom. aiempi suositus yli 6v koirat)

Toinen tarkea asia, milla tutkimusta voidaan edistaa on se, ettd omistaja tai SATY toimittaa suoraan Lohen
tutkimusryhmalle kaikki silmapeilauslausunnot, joissa on eldinladkarin lissdkommentteja
verkkokalvomuutoksista. (Tulemme kdymaan kaikki SATYlle tulleet lausunnot lavitse mahdollisten
lisakommenttien |6ytamiseksi.)

Verrokkimateriaalin lisdksi tutkimukseen on syyta lahettda edelleen silmapeilituloksia ja verinadytteita PRA-
koirien lahisukulaisilta (sisarukset, vanhemmat, jalkeldiset). Silmapeilaustulokset tulisi olla 3 vuotta
tayttaneilta airiksilta; verindytteen voi antaa nuoremmiltakin ja sen voi myds otattaa muun ell-kdynnin
yhteydessa.

Tutkijat korostivat sitd, ettd kasvattajat ovat avainasemassa uusien pennunomistajien informoinnissa,
opastamisessa ja kannustamisessa silmdpeilaukseen ja verindytteen ottoon.

Tassa tutkimustilanteessa ei ole realistista odottaa geenitestid ainakaan muutamaan vuoteen. Jalostuksen
kannalta tarkein viesti tutkijoilta oli, etta ei pitdisi yhdistda kahta korkean riskin koiraa. Sen sijaan
tunnettuja kantajia ei pitaisi pelkdn kantajuuden vuoksi poistaa jalostuksesta, jotta geenipooli ei paasisi
entisestdaan kaventumaan.

Oheinen muistiomme toivottavasti innostaa jasenia osallistumaan Terveyspaivaan ja kysymaan
retinopatiasta lisdaa tutkimuksen asiantuntijoilta!

(Taman tekstin on tarkastanut Inka Pettinen Lohen tutkimusryhmasta)
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