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RESUMEN

Motivacién: El Pll es una enfermedad que causa glaucamos. El cristalino esta sujeto al ojo por fibras, cuando estas se
rompen la lente se desplaza dandose la enfermedad. Puede tener un origen genético o adquirido. .

En los casos de origen genético se da por una mutacién puntual del gen ADAMTS17 causa proteinas truncadas,
produciendo PLL en 17 razas, la mayoria de los terriers. La mutacion es consecuencia de un proceso de sustitucion de un
solo nucledtidos en el extremo 5 del intrén 10 (ADAMTS17C. 1473+1 G>A).El nucleétido que ha sido alterado se encuentra
en una posicién altamente estable, esto implica que se omita el exén 10, introduciéndose un coddn de parada prematura,
dando proteinas truncadas ADAMTS17. Es una mutacion dependiente de la edad. La Luxacion del cristalino primario segun
estudios es totalmente penetrante en homocigotos de mas de 6 afios, ademas los animales heterocigotos tienen un riesgo
significativo de la enfermedad. El 46,9% de los animales estudiados son portadores de la mutacion (wt/PLL), y que el 3,5%
estan afectados (PLL/PLL).

El hecho de que la mutacion que provoca el PLL este en una frecuencia tan alta, nos impulsa a la busqueda de técnicas no
invasivas que nos ayuden a deteccion del genotipo de estos individuos. Esto significa que los criadores de perros deben
considerar la cria de perros heterocigotos, siempre que sean acoplados a perros homocigotos para el alelo de tipo silvestre.
Esta practica permite a la mutacion ser eliminada de la raza sin una pérdida significativa en la diversidad genética

Métodos: Los SNPs (polimorfismo de un solo nucle6tido), son variaciéon de la secuencia del ADN que afecta una sola base.
Recientemente el genotipado de SNPS es un instrumento fundamental para avance en investigacién genética.

Para la deteccién de dichas variaciones utilizamos;

1. Reacciones de secuenciacion por electrosis capilar.con el uso de la quimica BigDye Terminator v.1 de de Applied
Biosystems

2. Andlisis del genotipado en punto final.(Endpoint genotyping Analysis)

Resultados: Segun los andlisis realizados el 5.88% estan afectados, 52.94% son portadores, y el 44.11% son sanos.
Conclusiones: Ambas técnicas nos proporcionan el genotipo de las muestras analizadas. Pero debido a la mayor rapidez y a
gue por motivos de seguridad y calidad en el laboratorio en la técnica numero 1 debemos hacer controles mas exhaustivos.
Hemos decidido emplear para futuros analisis la técnica niUmero 2, es decir la discriminacién alélica Tagman.
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