Gyakran el6forduld genetikai betegségek macskaban:
HCM (Hypertrophic Cardiomyopathy) és PKD (Polycystic Kidney Disease)
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allattenyészté mérnok

Az éllattenyésztés sordn egyre tobb betegség genetikai eredetére deriil fény. Bar a macska genomja
régdta ismert, mégis vannak olyan betegséget okozd mutaciok, melyek eredete és oka maig nem
tisztazott, de azok a betegségek is még mindig gyakoriak a tenyészetekben, melyekre mar évek ota
elérhetd a genetikai vizsgalat is. Macskdban leggyakoribb ¢és haldlos kimeneteli 6roklodo

betegségek a HCM ¢és a PKD.

A cardiomyopathianak, mas néven szivizom-elfajuldsnak harom {6 formajat kiilonboztetjiik meg.
Az egyik, -mara kevésbé gyakori- el6fordulasi forma a DCM (Dilated Cardiomyopathy). A macska
szamara esszencialis aminosav, a taurin hidnya okozza, melynek kovetkeztében a szivkamra fala
elvékonyodik és nem lesz képes pumpdlni a vért. A mai gyari tdpok megfeleld aranyban
tartalmazzak, illetve a htisban is béven megtalalhatd. Ez a betegség nem genetikai és bar a tiinetek
elsdre hasonloak lehetnek a HCM-hez, a HCM esetében éppen ellenkezdleg, a szivfal
megvastagodasardl van sz6. A szivizom-elfajulds harmadik tipusa a restriktiv cardiomyopathia
(RC), melynek oka kevésbé ismert, egyes esetekben a DCM kovetkezménye. Az RC-s macska
szivbelhartydja és maga a szivizom eleve rendellenes, fibrézis 1ép fel, igy a szivkamrak
0sszehuizodésa €s tagulasa nem megfeleld. Minden fajtdban eléfordul, a himeknél gyakoribb. Egyes
kutatdsok nem talaltak Osszefliggést a genetikaval, az okot a sejtszervezddés hibdjaban, illetve
gyulladasban latjak, mig masok szerint a beltenyésztés, vagyis a genetika szerepet jatszhat a
kialakuldséban, de erre nincs bizonyiték. Az egyetlen megfigyelés, hogy a Cornish Rex fajtaban
gyakoribb ez az elvaltozds. A HCM-nek, mint a szivizombetegségek leggyakoribb tipusanak viszont
bizonyitott a genetikai eredete. A szivizmot alkotd miozin nevill, Osszehuzodasért felelds
izomfehérje aminosavakbdl all. Amikor a gének ,,utasitast adnak™ arra, hogy a miozint hogyan kell
felépiteni, akkor egy vagy tobb aminosav hibas lesz, ez pedig az egész szivmiikodésre hatassal lesz.
Ebben a felépitdé folyamatban tobb gén is részt vesz. A hibat a Maine Coon és a Ragdoll fajta
esetében a MYBPC3 génen taldltdk meg. A sziv megvastagodik, képtelen a vér megfeleld
aramoltatasara és vérrogképzddés is torténhet, ami érelzarodast okozhat és hirtelen halallal jar. Az
érintett macska erétlen, 1égzése gyors, esetleg szajon at is vesz levegét. Eléfordul, hogy a macska

semmi jelét nem mutatja betegségnek, majd egyik naprél a maésikra Osszeesik és elpusztul.



Altalaban 2-3 éves korra mar jelentkeznek a HCM tiinetei, de van, hogy csak 5 éves korban deriil
ki. Maine Coon esetében az A31P, Ragdollnal a C820T mutacié okozza a HCM-et és mindkét allél a
MYBPC3 génen talalhatd. Az 6rokldédés inkomplett domindns, ami azt jelenti, hogy ha az utdd csak
az egyik sziilotdl orokli a mutans allélt, vagyis heterozigdta, mar érintett lesz. Ha mindkét sziil6tol
hibas allélt 6rokol, homozigédta lesz. A hetero-€s homozigdtdk nem egyforma mértékben és nem
ugyanazon korban mutatjak a tiineteket. A heterozigdtaknal a betegség tiinetei késébb jelentkeznek

¢s enyhébbek, mint a homozigotak esetében.

Az alabbi tablazat mutatja a kiilonboz0 parositasok varhatd eredményeit:

N/N (normal) N/A (heterozigdta) A/A (homozigoéta)
N/N (normal) 0% 50% 100%
N/A (heterozigéta) 50% 75% 100%
A/A (homozigota) 100% 100% 100%

N/N: nem rendelkezik a betegséget okoz6 A31P (Maine Coon) vagy C820T (Ragdoll) mutacioval
N/A: egyik sziil6jétd] 6rokolte az A31P-t vagy a C820T-t
A/A: mindkét sziil6jétdl orokolte az A31P-t vagy a C820T-t

Lathato, hogy statisztikailag a kolykok fele érintett lesz akkor is, ha a heterozigéta (N/A) macskat
normal partnerrel parositjuk. A homozigéta pozitiv allatok utédainak mindegyike 6rokdlni fogja a
betegséget, barmilyen part valasztunk is hozza., vagyis a homozigdtdkat mindenképpen ki kellene

venni a tenyésztésbol.

Szamos kutatas foglalkozott azzal a Maine Coon ¢€s a Ragdoll fajta esetében, hogy a genetikai teszt
¢s a ténylegesen, ultrahanggal megallapitott HCM betegség kozott milyen Osszefliggés van.

A vizsgélatok soran eléfordultak olyan esetek, amikor N/N (genetikai teszt alapjan negativ)
macskaban is megallapitottadk a HCM-et, mig A/A (homozigdta pozitiv genetikai teszt eredményes)
esetében nem volt szivizomelvaltozas az ultrahang soran. Ez utobbi esetben az allat kora erds
befolyasold tényezd, mivel a betegség néha csak késdbb alakul csak ki. A statisztikailag
legmegbizhatobb eredmények szerint a N/N macskak 3,9%-a, a heterozigota pozitivak 7,03%-a, a
homozigota pozitivak 56,52%-a ultrahang szerint HCM beteg volt. Ezt a vizsgalatot 4 évesnél
fiatalabb macskakkal végezték. Az eredményekbdl lesziirhetd, hogy a homozigota macskak nagyon

nagy része lesz HCM-es, és csak kevés olyan macska van, aki 4-5 évesen még tiinetmentes. A



heterozigdtak is nagy eséllyel mutatjak a HCM tiineteit, de inkdbb késébb 5 éves kor kornyékén.

Azok a Maine Coonok, amelyek HCM-esek voltak, nagyon nagy aranyban rendelkeztek az A31P
mutacioval. Azonban a vizsgalatokban is eléfordultak olyan macskék, akik mentesek voltak az
A31P mutaciotol, mégis HCM-esek voltak. Ennek két oka lehet, a HCM-et nem csak a genetika
okozza és/vagy vannak olyan mutaciok, akar az MYBPC3 génen, akar masik génen, amelyeket még
nem fedeztek fel. Vagyis hidba elérhetd6 Maine Coon és Ragdoll esetében a genetikai teszt, gy
tlinik, hogy a negativ teszteredmény nem biztositék. A tesztelést kombinalni kellene ultrahanggal is,
ahol a sziv allapota pontosan feltarhaté. A nem genetikai tesztek azért is fontosak, mert egyéb
fajtak, példaul a brit macskak részére még nincs elérhetd genetikai teszt, pedig naluk is gyakori a
betegség. Ugy tartjak, hogy a brit macskak HCM-ét is nagy valosziniiséggel az MYBPC3 génen
talalhatd6 mutacid okozza és szintén inkomplett dominans modon 6roklédik, de még nem talaltak
meg, hogy pontosan melyik génhelyen taldlhato az elvaltozas. Alapvetéen négy modja van a sziv
vizsgélatanak. A sztetoszkoppal a szivzorejeket tudjak feltarni, végezhetnek mellkas rontgent, vagy
EKG-t is. Az ultrahangos vizsgalat a leginkdbb ajanlott. Azonban ezt ismételni kell, mivel kordbban
mar emlitettem, hogy a HCM kiilonféle korban valik lathatova. Erdemes az elsd fedeztetés el6tt,
egy éves korban az elsd ultrahangos vizsgalatot megtenni, majd 2, 3, illetve 5 éves korban

ismételni.

Egy masik gyakori 6roklodo betegség a policisztas vesebetegség (PKD). A betegség jellemzdje,
hogy a vese kéreg- és veldallomanyaban folyadékkal telt, kiilonb6z6 méretli cisztak alakulnak ki,
mig végiil a vese képtelen lesz a kivalasztd funkcidjat elvégezni. A macskaknak koriilbeliil 6%-at
érinti. Leggyakoribb a perzsa fajtdban, koriilbelill minden harmadik perzsa érintett. Gyakran
eléfordul a himaldja, az egzotikus rovidszori, €s a brit macskakban.

A PKD-t okoz6 mutacié a PKD1 génen taldlhat6, az exon 29-en (informaciot hordozo génszakasz)
egy citozin bazis adenin bazissal helyettesitédik egy hiba folytdn. igy a PKDI1 gén éltal irdnyitott
policisztin-1 termelése akadalyozott lesz, mely a vesecsatornacskdk sejtmembranjainak
osztodasahoz ¢és differencidlodasahoz lenne sziikséges. Az elégtelen termelddés kovetkeztében
cisztak alakulnak ki.

A mutacidé autoszomalis dominansan 0roklodik, hasonléan a HCM-et okozo A31P és C820T
mutacidkhoz. A kiilonbség az, hogy a penetrancia valtozd, vagyis a mutacioval rendelkez6 azonos
genotipusu egyedek nem egyforma mértékben mutatjadk a tiineteket. A cisztdk szama és mérete

egyedenként eltérd, az utdd nem ugyanakkora mértékben érintett a betegséggel, mint a sziild.



Az alabbi tablazat mutatja a parositasok lehetséges eredményeit:

N/N (normal) N/PKD (heterozigéta)
N/N (normal) 0% 50%
N/PKD

50% 75%

(heterozigota)

Lathato, hogy ha egy PKD pozitiv egyedet PKD negativ partnerrel parositunk, az utddoknak
varhatoan a fele PKD pozitiv lesz. Ha a par mindkét tagja PKD pozitiv, akkor az utédok ¥ része
pozitiv lesz.

Sokaig gy gondoltdk, hogy a PKD homozigdta forméban letalis, vagyis az az egyed, amely
mindkét sziil6tél 6rokli a PKD1 mutaciot, mar embrionalis korban elpusztul, vagy legalabbis a
sziiletése utdn nem sokkal. Bonazzi, 2009-ben perzsakkal végzett vizsgalata soran talalt két
homozigota allatot, viszont még csak 3 hoénaposak voltak. Nincs rola informécid, hogy a
homozigotak megérik-e az ivarérett kort, de ha igen, akkor ez biztosan nagyon ritka.

Eléfordul, hogy a PKD beteg macska sokaig tlinetmentes, néha viszont hamar jelentkeznek a
tiinetek: nagy mennyiségli vizfogyasztds, és vizeletiirités, kiszaradds, étvagytalansag, hanyas,
fogyas, izomgyengeség, s vérszegénység.

A PKDI1 génen 1év6 mutacié genetikai teszttel mar kimutathat6. A mintavétel torténhet nyalbol és
vérbdl. Nyalmintabol 8 hetes kor utdn végezheto el, mert a tej kontaminalhatja a mintat.

A rontgenfelvételeken inkabb csak annyi lathato, hogy a vese megnagyobbodott. Ez a betegség
késoi szakaszaban torténik. Jobb modszer az ultrahang vizsgélat, mely elég érzékeny ahhoz, hogy a
kis cisztakat mar 6-8 hetes korban is ki tudja mutatni. Megfeleld felszereltséggel és tapasztalattal a
betegség 95%-0s pontossaggal mar 10 honapos korban megallapithato ultrahanggal.

El6fordul, hogy genetikai teszttel negativnak mindsitett macska késobb mégis PKD beteg lesz.
Val6szinti, hogy a PKD-nak nem csak genetikai oka lehet, vagy olyan mutéci6 is okozhatja, melyet

még nem fedeztek fel.

Ugyanugy, mint a HCM esetében, a PKD tesztelésére is érdemes a genetikai €s az ultrahang
vizsgélatot kombindlni, illetve ez utdbbit a kor eldrehaladtaval ismételni ahhoz, hogy a

tenyészetekbdl nagy biztonsaggal kiszlirhetdek legyenek a beteg egyedek.
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