





cja powoduje 90 czy 10% przypadkéw kar-
diomiopatii przerostowej u rasy maine coon
(14). Specjalisci europejscy i czes¢ amery-
kanskich, z uwagi na jeszcze niedokladnie
poznane kwestie ekspresji zmutowanego
genu, dopuszczaja warunkowe krycie ko-
téw z genami n/HCM, pod warunkiem ze
spelnione sg inne warunki. Warunki te sa
nastepujace: badania echokardiograficzne
nie wykazuja zadnych zmian, u pokrewnych
kot6éw nie stwierdzono zmian w sercu, part-
nerem jest kot z genotypem n/n, a wszystkie
kocieta, ktére rodzac sie musza mieé okre-
$lony odziedziczony genotyp. Jeden z naj-
lepszych na $wiecie specjalistéw od kardio-
miopatii przerostowej u kotéw rasy maine
coon i autor pierwszych doniesiert na ten
temat prof. Mark D. Kittleson z University
of California w Davis, jest znacznie bardziej
ostrozny i restrykcyjny w ustaleniach zale-
cent hodowlanych. Uwaza, ze nie powinno
sie kojarzyc¢ ze soba kotéw heterozygotycz-
nych z wolng od mutacji homozygota (koja-
rzenie n/HCM z n/n). Z jego badan wynika,
ze w grupie kotéw urodzonych z kojarze-
nia kotéw zdrowych (a/a) z kotami chory-
mi (A/a) tylko 10/28 (35,7%) byla zdrowa,
12/28 (42,8%) mialo kardiomiopatie prze-
rostowg, a 6/28 (21,4%) zostata poddanych
eutanazji z powodu wrodzonej wady klatki
piersiowej (mostek lejkowaty) lub przepu-
kliny sznura pepowinowego (tab. 1). Wyda-
wac by sie moglo, ze przezycie tylko % ko-
téw z tych miotéw wskazuje na powazne
zagrozenie populacji przy takim kojarze-
niu (5). Jednakze jego badania skonczyly
sie w 1999 r. i nie obejmowaly szczegélo-
wego typowania genetycznego, gdyz wtedy
nie bylo jeszcze dokladnie wiadomo, jakich
genéw szukad i jak je zbadaé — test wprowa-
dzono dopiero w 2005 r. i w pierwszej kolej-
nosci poddano badaniom koty z jego badari.
Mozna jedynie podejrzewac, ze koty, kt6-
re zostaly u§pione po urodzeniu z powodu
wad byly homozygotami A/A (co sugero-
wali sami autorzy badania), co oznacza, ze
oboje z rodzicéw tych kotéw mialo przy-
najmniej jedna wadliwa mutacje. W przy-
padku kojarzenia homozygoty wolnej od
mutacji z heterozygota zmutowana (jako
kojarzenie obecnie dopuszczone warun-
kowo) teoretycznie nie istnieje mozliwo$¢
wystapienia homozygotycznego potomstwa.
Inng wada badania Kittlesona i wsp., kt6-
ra wszyscy autorzy réwniez podkreslaja, to
niewielka liczba uczestniczacych w niej ko-
téw, co nie pozwala w prosty sposéb prze-
nie$¢ wynikow tego badania na calos¢ po-
pulacji kotéw rasy maine coon. Potrzebne
jest duze badanie kliniczne, ktére oprécz
typowania genetycznego przeprowadzone-
go u jak najwiekszej grupy kotéw, jednocze-
$nie prowadzi¢ bedzie regularne okresowe
badania echokardiograficzne kotéw z usta-
lonym genotypem. Wyniki takiego badania
z uwagi na do$¢ dlugi okres rozwoju cho-
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Tabela 1. Efekty krycia w réznych grupach kotéw z badania przeprowadzonego na Uniwersytecie Kalifornijskim

w Davis przez prof. Marka D. Kittlesona

Efekty krycia w hodowli kotéw maine coon na Uniwersytecie w Davis

Grupal 7 miotéw - 28 kociat 5 - przepuklina sznura pepowinowe-
Kojarzenie zdrowy x chory go (omphalocele)
a/axA/a
@/ /) 1 - mostek lejkowaty
12 - kardiomiopatia przerostowa
10 - zdrowe
Grupa 2 2 mioty - 10 kocigt 3 - martwo urodzone (pdp A/A)
Kojarzenie chory x chory
(A/axA/a) 1 - mostek lejkowaty
4 - kardiomiopatia przerostowa
2 - zdrowe
Grupa 3 1 miot - 2 kocieta 2 - zdrowe

Kojarzenie zdrowy x zdrowy

roby (nawet do 7-8 lat) na razie nie beda
szybko osiggalne.

Istotna jest rowniez kwestia dostepno-
$ci testu okreslajacego genotyp kotéw. Na
razie w Europie badania te wykonuja tylko
trzy akredytowane laboratoria — IDEXX
Vetmedlabor i Laboklin w Niemczech oraz
laboratorium Antagene we Francji. Jesli
test komercyjny pojawil si¢ na przetomie
2005/2006, oznacza to, ze koty, ktére pod-
dano badaniom na samym poczatku jego
istnienia, mialy wykonane dopiero jedno
lub dwa badania echokardiograficzne, kt6-
re u kotéw hodowlanych zalecane jest co 12
miesiecy. Czas pokaze relacje pomiedzy wy-
nikiem testu a wynikami corocznych badan
echokardiograficznych, kotéw ze wszystkich
grup (n/n, n/HCM i HCM/HCM).

Kardiomiopatia przerostowa u innych ras
kotow

Niedawno, w maju 2007 r., opublikowano
wyniki badan zespotu dr Meurs dotycza-
ce odkrycia mutacji genu MyBPC3 u ko-
téw rasy ragdoll (15). Rasa ta wykazuje
réwniez specyficzna posta¢ kardiomio-
patii przerostowej, ktérej szczegblna ce-
cha jest wyjatkowo, jak na koty, wczesny
rozwdj postaci mozliwej do rozpoznania
w badaniach echokardiograficznych (15).
Niektdrzy autorzy podaja juz 15 miesiecy
jako wiek, w ktérym wystepuja pierwsze
objawy w poréwnaniu do klasycznej po-
staci kardiomiopatii (5-7 lat). Mimo od-
krycia mutacji tego samego genu, zaskaku-
jace bylo to, iz inna byla lokalizacja muta-
¢ji (w innym miejscu kodonu dochodzito
do zamiany argininy na tryptofan). Jedno-
cze$nie nie stwierdzono zadnych innych
zmian w eksonie 3 kodujacym fragment
bialka MYBPC3, ktdéry ulegal mutacjom
u kotéw rasy maine coon.

Ragdolle, ktére sg cze$ciowo spokrew-
nione z kotami perskimi, nie sa w zaden

spos6b spokrewnione z rasg maine coon, co
oznacza, iz mutacja ta nastapila niezaleznie.
Wspélny odlegly przodek obu ras kotéw
nie mial mutacji genu MyBPC3! Impliku-
je to dalsze poszukiwania mutacji w innych
rasach kotéw mniej lub bardziej spokrew-
nionych ze soba, co by¢ moze przyczyni sie
do odkrycia dalszych mutacji genetycznych
wywolujacych kardiomiopatie przerosto-
wa. Obecnie trwaja badania nad kardiomio-
patig przerostowa u kotéw norweskich le-
$nych oraz u kotéw rasy sfinks.

Addendum

Na ostatniej konferencji po§wieconej ba-
daniom nad ludzkim genomem (Human
Genome Meeting zorganizowanej przez
Human Genome Organisation w Mont-
realu, 21-24 V 2007 r. ) naukowcy ze Sta-
ten Serum Institut w Kopenhadze, wyko-
rzystujac zwierzecy model (koty rasy ma-
ine coon) ludzkiego HCM, przedstawili
wyniki badania nad inng mutacja w ob-
rebie genu MyBPC3. Przesledzili ekson
3 tego genu w grupie 204 kotéw tej rasy
(24 mialo HCM, 19 bylo o nia podejrze-
wanych). Okazalo sie, ze koty te mialy,
oprécz mutacji A31P (odkrytej przez Kit-
tlesona i wsp.), réwniez inng nowa muta-
cje zwana A74T. Na podstawie dokladnych
badan wsréd grupy badanej stwierdzono
obecno$¢ dwoch wariantéw genetycznych
wywolujacych HCM u tej rasy kotéw. Co
wiecej, okreslono, iz oba warianty muta-
cji w obrebie genu MyBPC3 (A31P i A74T)
odpowiedzialne s3 za mniej niz 50% przy-
padkéw choroby (16). Naukowcy wysuneli
hipoteze (wczeéniej juz podejrzewana), ze
koci model ludzkiej kardiomiopatii przero-
stowej jest bardziej niejednorodny niz do-
tychczas sadzono i nalezy oczekiwaé w nie-
dlugim czasie odkrycia nowych mutacji
w kolejnych genach bioracych udziat w bu-
dowie i funkcjonowaniu sarkomeru.
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Podzigkowania
Do napisania tego artykutu sktonili mnie
czesciowo lekarze weterynarii, ktérzy cze-
sto pytali o mato znany mi temat testow
genetycznych w kierunku kardiomiopatii
przerostowej u kotow, oraz hodowcy, py-
tajacy o to samo przy okazji badania ich
kotow. Sktadam gorgce podziekowania dr
Ewie Gawlik (IDEXX Vetmedlabor Pol-
ska) oraz dr. Jorga Balzerowi — genetyko-
wi z Laboratorium IDEXX Vetmedlabor
za wyjasnienia zawitych kwestii genetycz-
nych oraz umozliwienie opublikowania
ich badan statystycznych. Podzigkowa-
nia nalezq sie réwniez dr. Markowi Woj-
tackiemu. Dzieki niemu w artykule po-
jawity sie dane statystyczne z laborato-
rium Laboklin.

Szczegblne podziekowania kieruje do
moich mentoréw — prof. Clarencea Kvar-
ta oraz prof. Jensa Haggstroma z Uniwer-
sytetu w Uppsali w Szwecji za statg po-
moc, jakiej mi udzielajg w kwestii kardio-
miopatii kotow.
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