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Osszefoglalas

A policisztas vesebetegség (PKD Polycystic Kidney Disease) napjaink egyik leggyakoribb orokletes macskabetegsége.
Vilagszerte, a perzsa és perzsaval rokon fajtak, koztiik a brit rovidszorii, a maine coon, az egzotikus révidszorli, a
himaldja és a szidmi egyedek 38%-t érinti. Oroklésmenete autoszomdlis dominans. A betegség kérfejlédése soran a
vesében és esetenként mds szervekben (médj, méh, hasnydlmirigy) folyadékkal telt cisztdk alakulnak ki, amelyek a vese
alloméanyanak sorvaddsit és kovetkezményesen, dltaldban késobbi életkorban, idiilt veseelégtelenséget és elhullast
okoznak. Vizsgalatunkban, dj és egyszer eljaras kidolgozadsdval, a PKD molekuldris diagnosztikajat értékeltiik frissen
vett és korszovettani fixalt metszetekbdl nyert mintdkon. A mintdkbdl teljes genomidlis DNS-t tisztitottunk, a
mutdlédott (PKD1 gén 29-es exon) szakaszokat felsokszoroztuk, majd szekvendltuk, endonukledzzal emésztettiik
(RFLP) és elektroforetikusan szétvalasztottuk. Allélspecifikus PCR primerek tervezésével és az allélspecifikus
reakciok optimalizdldsdaval dj diagnosztikai eljarast fejlesztettiink ki. A molekuldris genetikai alapi PKD-sziirés
bevezetésével, a korai diagndzis és a betegséggel kapcsolatos szavatossagi problémak megeldzése redlis lehetséggé
valt.

Kulesszavak: policisztds vesebetegség, korszovettan, molekuldris marker, macska

New molecular genetic diagnosis of feline polycystic kidney disease
Abstract

Polycystic kidney disease (PKD) is one of the most common inherited feline diseases of nowadays affecting 38% of
Persian and Persian-related cats worldwide, including the British Shorthair, Maine Coon, Exotic Shorthair, Himalaya
and Siamese. The way of inheritance of PKD is proven to be autosomal dominant. During the pathogenesis of the
disease, fluid-filled cysts evolve in the kidney and sometimes in other organs, such as the liver, uterus or the pancreas.
The cysts cause the atrophy of the kidney’s matter followed by chronic renal failure. Aim of this study was to
determine the value of molecular diagnosis of feline PKD, from both new and fixed histological samples. Total
genomic DNA was extracted and purified, the mutated sequences (PKD1 gene, exon29) were amplified, sequenced and
restricted by endonuclease (RFLP), finally separated by electrophoresis. The developed allele specific PCR reaction
was successfully applied for diagnosis in a special three primer containing PCR reaction. Molecular examination of
PKD is well-suited for practical application and can be used for routine early diagnosis, screening, and reducing the
incidence of forensic cases.
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