Arvelige sygdomme
0g defekter

Arvelige sygdomme

o Amyloidosis

o PKD — Poly Kidny: Disease

e HCM - Hypertrophic Cardiomyapathy:
o HD — Hofiteledsdysplaci

o PK - Pyruvate Kinase

o PRA - Progressiv: retina atrofi

Arvelige sygdomme
o Amyloidosis

Ophobning af stivelse forskellige steder i'kroppen
Specielt has ABY/SOM

Af anvelige defekter er der i nogle af Abyssinier linierne
fundet Amyloidesis, som bevirker at katten far problemer
med nyrefunktionenilen tidlig alder. Hyppigheden er ikke
seerlig stor, men man skal veere opmeerksom pa denne
lidelse, hvis katten i en tidlig alder: far problemer med
nyrerne.

Arvegangen er ikke fuldt kendt!




Arvelige sygdomme

e Polycystisk nyresygdom PKD

Hvad er PKD?

Ordet polycystisk betyder: poly = mange, cystisk = veeskebleere.

Kattene fgdes med cyster (veeskebleerer) i nyrerne. Hos nyfodte killinger er
de i reglen mindre end hos udvoksede katte. Cysterne kan variere i
storielse, fra Immitil 4 cm. Med alderen kan der komme flere og som regel
vokser de i starrelse, derfor finder man denne variation pa cysternes
storrelse. Efterhanden som sygdommen udvikler sig, vil det normale
nyreveey blive erstattet af det cystiske vaev, hvorfor nyrens normale funktion
gradvist nedseettes.

Arvelige sygdomme

PKD;- er en arvelig nyresygdom som optraeder hos persere og katte
der er beslaegtede med persere. Sygdommen har veeret kendt

siden midten af 1960€érne, og er udbredt over hele verden. | de sidste
10 &r er sygdommen blevet mere kendt, fordi man har fundet ud af, at
sygdommen er arvelig.

Der er udviklet DNA test for persere og besleegtede racer. Kan evt,
dianosticeres ved ultralyd sacnninger.

PKD-1 Nedarves dominant men der er fundet en resseciv PKD art
hvor killinger dor ved 6 — 7 ugers alderen.

Arvelige sygdomme
o HCM — Hypertrophic Cardiomyapathy.

Fortykket hjertemuskulatur/for stort hjerte

For stort hjerte er en lidelse i hjetemuskulaturen. Det er'en af de
mest almindelige hjertelidelser hos katten. Det varierer meget,
hvornar i kattens liv, sygdommen begynder at give symptomer, men
det sker sjeeldent i de farste leve ar.

Sygdommen betyder, at kattens hjertemuskulatur stille og roligt
vokser i tykkelsen. P4 et tidspunkt stiger trykket i hjertet, bl.a. pa
grund af skilleveeggen mellem de to hjertekamre, men ogsa fordi
hjertekammerets frie veegge nar en tykkelse, hvor de blokerer for
blodets frie lzb ud i hovedpulsaren




Arvelige sygdomme
o HCM — Hypertrophic Cardiomyapathy.

Almindeligihes MCO - der findes DNA test for
denne race.

Lidelsen nedarves dominant.

Er'set hos mange andre racer— NEO, American
sherthair, BRI, RAG, PER/EXO, SPHIog|flere.
Arvegangen, er her ikke kendt og der er pt. Ingen
test.

Arvelige sygdomme

o HD - Hofteledsdysplaci

Kendt hos store katte MCO,

Udbredelse og arvegang ikke seerligt kendt.

Hofteledsdysplasi er en arvelig lidelse, hvor hofteleddet er ustabilt. Dette
betyder, at ledhovedet ikke passer fint ind i ledskalen i baekkenet. Denne
ustabilitet resulterer under opveeksten i en unormal veegtbelastning i
hofteleddet. Ledbrusken gdelzegges og ledhovedet og ledskalen vil gnide
mod hinanden ved hver skridt med store smerter til falge.

Hofteledsdysplasi er en forholdsvis ny-opdaget sygdom hos katte.
Arvegangen ikke endelig kendt, men det er ngdvendigt med en kraftig

selektion. Der er forskellige programmer der forsgger at kortleegge og
diagnosticere denne lidelse.

Arvelige sygdomme

o PK - Pyruvate Kinase (PK)
Deficiency

Pyruvate kinase et et enzym, som er med til at danne energi i de rede
blodlegemer. Deficiency betyder mangel, og som felge af mangel pa
dette enzym, vil meengden af rede blodlegemer gradvis blive mindre
og der opstar blodmangel (ansemi).

Ved mistanke kan man méle blodprocenten. Som regel far man ikke
mistanke om sygdommen, for katten bliver syg, hvilket sker omkring et
ars alderen.

Sygdommen ses kun hos fa katteracer, herunder abyssinier og somali.
Det.er.en arvelig sygdom, som optreeder med et ikke dominerende
arveanleeg.

Der findes DNA test for ABY og SOM.




Arvelige sygdomme

e PRA - Progressiv: retina atrofi

Forarsager blindhed

Konstateret hos flere racer f.eks. PER og SIA
Arvegang her ikke kendt.

Hos ABY / SOM — nedarves ressecivt — DNA test tilgeengelig —
gennem malrettet indsats fiernet pa frivillig basis.

Arvelige defekter:

Manx halen

Achondroplastic dveergveekst
Cryptorchisme/Monorchisme
Dgvhed

Fladbrystethed

Harlgshed

Patella luxation

Polydaktil — flertaethed
Osteochondrodysplasia
Halekneek

Skelen

Unormale hofter hos hunkatte

Arvelige defekter:

o Manx halen

o VIM — letal
o Vim — Manx
o mmi normal




Arvelige defekter:

e Achondroplastic dveergvieekst

o Munchkin — FlEe vil ikke godkende

Arvelige defekter:

o Cryptorchisme/Monoerchisme

e Manglende eller fejlplacerede testikler

o Kattene kan veere fertile, men ma ikke bruges
til avl.

o Hunkatte kan ligesavel bzere anleeg for dette!!

e Arvegangen ikke kendt!!

Arvelige defekter:

o Dovhed

e Hvide katte — placeret pa samme gen som bla
gjne hoes hvide katte.

e Speciel arvegang / overlap




Arvelige defekter:
e Fladbrystethed

Killinger fades med medi sammenpresset eller

flad brystkasse.

Killinger har andedreetsheseer, darlig|veekst,

skader pa de indre organer.

Killinger, der ikke er hardt angrebet, kan kemme sig
men bar ikke bruges til avl.

Nedarves evt. polygenetisk eller dominant med
inkemplet penetrance.

B ikke indga i avien!!

Arvelige defekter:

e Harlgshed

e Sphynx (SPH)
forarsager negenhed

e Peterbald/ (PEB) — Don Sphynx (DSP)
Forarsager hartab der, ender medden nggne kat

Min. to'forskellige gener

Arvelige defekter:

o Patella luxation

o [gse knzeskaller

Arvegang ikke kendt, men der ses en overveegt
afikatte med! HD: blandt katte med lgse
knzeskaller.




Arvelige defekter:

o Polydaktil — flertaethed.

e Er en dominant lidelse.

e LLidelsen kan akkumulere (blive veerre med
generationerne.

o Alle katte med flertaethed| bar ikke bruges i
avll

o Kendt hes MCO

Arvelige defekter:
e Osteochendrodysplasia:

e Et dominant gen der ferarsager tiltagende led, knogle
og| brusk deformiteter.

o Lidelsen nedanves dominant men med en variabelt
udtryk (nogen gange kan den ikke ses)

e ‘Scottish fold

e Strukturen il brusken falder sammen og grerne foldes
— men al brusk ilkatte er bergrt og giver sammenbrud
i alleed m.m.

*p

Arvelige defekter:

o Halekneek — (i starre eller mindre omfang)

e almindelige haleknzek (f.eks. SIA)
e JBT, KBL, KBS

e findes i stort set hele den gstasiatiske
kattebestand.

o kun kosmetisk




Arvelige defekter:

e Skelen

o Kosmetisk

o Det menes, at skeleffet keedet sammen med
genet for SIA maske, og at SIA har en evne til
at se korrekt selvom de skeler.

Arvelige defekter:

Unormale hofter hos hunkatte

Hvis en hunkat behgver kejsersnit for at kunne fade,
bor katte udelukkes fra avl.

Evt. kan en killing beholdes, men hvis den ogsa har
problemer bor linien standses, da det sikkert er
medfgdt / anveligt.

Medfgdie lidelser

e Ganespalte
e Navle brok (Hernia)
e Skeev kneglebygning

Kan veere tegn pa indavisdepression, men 0gsa
forgiftninger, mangel pa korrekte neeringsstoffer, for
meget varem m.m. i graviditeten.




Genetiske defekter og
sygdomme

"genetiske epedimier”

e hvad kan man|sa ggre som opdreetter.

e for at besvare dette ma vi se pa forskellige
forhold, sem kan veere nyttige at kende til.

Forskellige begreber

e Genernes hyppighed

e Den effektiv poulation
definitition
starrelse
set i forhold til indavl / grad af
homozygothed

Genernes hyppighed

Earst et eksempel:
e Vi ser pa genet for fortynding - D/ d

o Forudseetning — en population af fertile
katte pa 100




Genernes hyppighed

e hyer kat har et debbelt seet af
alleler for D/ d

e. i populationer: er der saledes 200
pladser for enten/ D ellerd

Genernes hyppighed

o /i forudseetter:

at 40 af disse 200 er fyldt med
d-genet

at 160 af disse er med D-genet

Genernes hyppighed

Genfrekvensen er séa:

e For d-genet
40/200 = 0,20/ = 20%

e For D-genet
160/200 = 0,80/ = 80%
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Genernes hyppighed

Hvis populationen er illigeveegt er
sandsynlighedenfor at de to
ressecive genermgdes i et individ og
resultere il bla killinger:

20 % X 20 % = 0,20 X 0,201 = 4 %

Genernes hyppighed

Og for at et individ er heterozygot [ Dd /[ dD]
201%) X 80 % + 80% X 20% = 0,32 = 32 %

©g for at et individ er hemozyget sert — [ D DI

801% X 80 % = 0,8 X 0,8 = 0,64 = 64%

Genernes hyppighed

Det er statistiske udregninger og de virker
hyis ellers alt andet er; lige!

Hvis genfrekvenseni er 20 %,/ 80 %
Er det faktiske resultat:

4.9 /32 %) /[ 64 %
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Genernes hyppighed

Set fra den anden side!

Kun et eksempelll

Vilhar epdaget at 16% i enipopulation har PRA
der er resseciv. (det er muligt, men her er det
bare et eksempelll)

Era udregningen ovenfor ved vi:
fixf =0,16 - hvor fi= genfrekvensen

s ]

Genernes hyppighed

ixf=0,16 - f=genfrekvensen

vi lzser sa bare ligningen
f = kvadratroden af' 0,16
fi= 0,40

sa kanwviludregne, hvor mange der er
hetrozygoet bzerer af PRA genet

Genernes hyppighed
Genfrekvens for PRA =40 %
Hyppighed af PRA beerer:
(0,40 X 0,60) + (0,60 X 0,40) = 48%
Smartikke — ville:man have troet det?

Altsal - 64.%) (48 % + 161 %) af populationen vil
veere bergrt selvom kun 16%, viser: lidelsen!!




Den effektive population

Hvis vi forestiller os en population pa 100
med en|ligelig fordeling af hanner og hunner

e At alle parnringer er tilfeeldige
o At alle parringer producerer 2 killinger
e Sa erden effektive population stadig 100.

Genpulien svarer altsa til 100/ individer

Den effektive pepulation

Hvis sa som eksempel forestiller s en
fantastisk hanider bliver brugt til det
yderste.

Han bliver parret till'samtlige hunner i
populatienen.

Population pa 1 hankat og 1000 hunkatte

Den effektive pepulation

Vilkan udregne den effektive population
efter denne fermel:

1/ Ne=1/(4XNm)+1/(4XNf)

o Ne = den effektive population
o Nm = antallet aff hankatte
o Nf'=antallet af hunkatte

13



Den effektive population

Sa med 1 hankat og 1000 hunkatte
1/Ne=1/(4X1)+1/(4X100)
Ne = 3,96

Svarer til 2 hankatte og 2 hunkatte!!

s ]

Den effektive pepulation

Denne form for extrem avi vil altid
give en effektiv population der
max svarer til 4 X antallet af det
mindst repreesenterede kgn

Den effektive pepulation

14



Hvad kan man ggre

Ligeveegt i populationen:
1/ Ne =12/ (4 X Nm)+1/(4 XN

4/ Ne =1/ (4 X 50)+ 1 /(4 X 50)
Ne =100

Hvad kan man’ ggre

Population I:

Genfrekvens for en lidelse = 50 %
0,50 X 0,50 = 0,25 = 25 %

Villvise lidelsen

Hvad kan man' ggre

Population II:

Genfrekvens for 5 forskellige lidelser =5 X 10 %
5X (0,10 X 0,10) =0,05=5 %

Vil vise lidelsen
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Hvad kan man ggre

Lad os nu forestille os:

Lidelsen XX er resseciv.
Genfrekvensen er 20 %

Hvad kan man’ ggre

Vi har set at hvis genfrekvensen er 20% vil antallet af
katte med gen for lidelsen fordele sig saledes:

Homozygot
genfrekvens ) heterozygot ubergrt
resseciv

Hvad kan man' ggre

Hvis vi it hver generation fierner de katte der viser lidelsen
og| kun avier pa dem der: ikke viser lidelsen:

Homozygot
genfrekvens ) heterozygot ubergrt
resseciv
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Gen test / DNA test

Albinism

B Blood Group

Black coloration

Burmese (gene associated
with color shading)
Chocolate-Brown
Cinnamon-Red

Dilute Coloration

Hairlength (3 of the 4
markers for hair length are
available now and the 4th
one willlbe available at a
later date.)

Hypertrophic Cardiomyopathy:
(HCM) (Maine Coon)
Hypertrophic Cardiomyopathy:
(HCM) (Ragdoll)

Identity fingerprint:
Mucopolysaccharidosis MPSM
(Lysosomal Storage Disease)

Mucopolysaccharidosis MPS1
(Lysosomal Storage Disease)

Paternity identity (parentage
verification), when needed

Polycystic Kidney Disease
(=154D))

e Sex Markers

Siamese points
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