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Badania genetyczne w kierunku wystgpowania kardiomiopatii przerostowej (HCM) u

kotoéw rasy Maine Coon i ich mieszancow

HCM - jednostka chorobowa

Kardiomiopatia przerostowa (z jgz. ang. - hypertrophic cardiomyopathy - HCM) jest
klinicznie niejednorodna choroba migsnia sercowego 1 jednocze$nie najczescie]
diagnozowanym schorzeniem serca u kotow domowych. HCM charakteryzuje si¢
powigkszeniem masy lewej komory serca spowodowanym pogrubieniem $cian serca, ktore
powstaje w wyniku przerostu migsni brodawkowych 1 skurczowych ruchéw przedniego platka
zastawki mitralnej. W konsekwencji, przerost lewej komory serca prowadzi do ostabienia i
niewydolnosci serca.

Wyrdznia sig trzy mechanizmy prowadzace do $mierci wywotanej HCM: (i) nagta $mier¢
sercowa z arytmia i migotaniem komor, (ii) niewydolno$¢ serca z tachykardia, zwigkszona
czgstotliwoscia oddychania, skréceniem oddechu, obrzgkiem ptuc i wysigkiem optucnowym
lub (ii1) tworzenie skrzepow. Skrzepy moga tworzy¢ si¢ zarowno w lewym przedsionku ze
wzgledu na nieprawidlowe krazenie krwi, jak i w samej komorze, co spowodowane jest
powaznym przerostem i ostabieniem serca. Skrzepy przedsionkowe moga si¢ odrywac,
dostawa¢ do obiegu tetniczego 1 w ten sposdb prowadzi¢ do zastoju krwi w rozgatezieniu
tetnicy miednicznej 1 pachwinowej z porazeniem konczyn tylnych.

Badanie echokardiograficzne jest dotychczas jedyna metoda diagnostyczna przydatna w tej
chorobie. Jednak, metoda ta pozwala jedynie na postawienie rozpoznania u chorych

kilkuletnich kotow, ktore wykazuja juz pierwsze objawy HCM

HCM - dziedziczenie i mutacja

HCM jest dziedziczona jako pojedyncza, autosomalna cecha dominujaca. Zwierzgta
heterozygotyczne wykazuja wszystkie objawy kliniczne choroby i maja znacznie obnizony
standard zycia. Moga one przenosi¢ mutacje w obrebie populacji. Ogoélnie, 50% potomstwa
kotow HCM-pozytywnych odziedziczcy HCM. U zwierzat homozygotycznych objawy
kliniczne sa silniej wyrazone. Przekazuja one uszkodzony gen wszystkim swoim potomkom.
Mutacja (mutacja G — C w egzonie 3), ktora jak sugeruje si¢, wywoluje HCM u kotow

zostata ostatnio odkryta przez Dr. Kathryn Meurs (Washington State University, USA).
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Mutacje ta stwierdzono u wigkszosci kotow z HCM, ale nie stwierdzono jej u kotow, u
ktorych nie zdiagnozowano HCM przy uzyciu echokardiografii. W naszym laboratorium
réwniez mozemy zidentyfikowac¢ ta mutacj¢ u europejskich kotoéw z HCM.

Grupa badawcza Prof. Jorgena Kocha (University of Copenhagen, Dania) odkryla ostatnio
nowa mutacj¢ genu MYBPC3 u kotéw (mutacja G — A w egzonie 3), ktdra jest zwigzana z
wystegpowaniem HCM u kotéw rasy Maine Coon. W naszym laboratorium roéwniez
wykonujemy badania w kierunku rozpoznania tej mutacji genu MYBPC3.

Nalezy jednak pamigtac, iz przypuszczalnie istnieja inne mutacje, ktére moga mie¢ wptyw na

rozwdj HCM.

HCM - test DNA

Mozliwe jest bezposrednie wykazanie mutacji w testach DNA. Badanie przeprowadza si¢
przy uzyciu najbardziej aktualnej metodyki 1 w ten sposdb zapewnia si¢ jego bardzo duza
doktadnos¢. Generalnie, testy DNA mozna przeprowadzac u pacjentow w kazdym wieku.
Badanie to mozna réwniez zastosowa¢ u kotéw rasy Maine Coon i ich mieszancow. Testy
pozwalaja na diagnozowanie opisanej mutacji, ale nie istnieja metody pozwalajace na
stwierdzenie wystgpowania lub nie samej choroby (zwtaszcza u ras, u ktorych zwiazek
migdzy HCM a mutacja nie zostat udowodniony). Otrzymywane wyniki zawieraja informacje
0 obecnosci/nieobecnosci mutacji G — C w egzonie 3 genu MYBPC w probie pobranej od

badanego kota.

HCM - wymogi testu

Test przeprowadza si¢ na probie pelnej krwi (0,5-1 ml) pobranej do probowki z EDTA lub na
probie pobranej przy pomocy specjalnych szczoteczek cytologicznych, ktore sa dostgpne na
zyczenie klienta. Badania przeprowadzane sa kilka razy w tygodniu. Wynik jest gotowy po

okoto 1 tygodniu od momentu otrzymania proby przez nasze laboratorium.
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