Tiedonjyvasia cavalierien geenitestauksista imuroituna
maailmalta

Genetiikan tutkijat Englannin Kennel Clubin ja AHT:n kanssa yhteistydssa ovat
laatineet seuraavanlaisen artikkelin Episodic Fallingista (EF) ja Curly Coat (CC)
& Dry Eye (DE), josta tasta lyhennetty versio kddnnettyna suomeksi.
Alkuperdinen artikkeli 16ytyy osoitteesta :

www.thecavalierclub.co.uk/health/episodic/DE _study report 0612.pdf

The Kennel Club and Genetics Center at The Animal Health Trust (AHT)

Frequency of two disease-associated mutations in Cavalier King Charles
Spaniels

June 2012

EF- ja CC- & DE- testeja on ollut mahdollista toteuttaa huhtikuusta 2011 lahtien.
Testit testaavat kahta eri geenimutaatiota, joista toinen aiheuttaa EF -sairauden
ja toinen CC & DE -sairauden, joka viralliselta nimeltdan on perinnéllinen
kuivasilmaisyys (keratoconjunctivitis sicca) ja ichtyosiforminen dermatiitti
(=kalansuomutaudin tapainen ihosairaus), jos koira on perinyt molemmilta
vanhemmiltaan saman geenimutaation.

Jokainen koira perii kummaltakin vanhemmaltaan yhden geenin
geenipareihinsa. Jos kumpikaan ndistd vanhemmilta perityistad geeneista ei ole
ns. sairausgeeni on koira 'clear’, eli puhdas, timan sairausgeenin mutaatioiden
suhteen. Jotkut koirat perivat toiselta vanhemmistaan sairausgeenin ja toiselta
normaalin geenin tahdn kyseiseen geenipariinsa ja heita kutsutaan nimella
‘carrier’, eli kantaja. Nama koirat eivat koskaan oireile vahaisinkdan kyseisen
perinnollisen sairauden sairausoirein, vaikka heiddn perimdssaan kyseinen
geeni olisikin.

Koiralla voi siis olla ei yhtaan, yksi tai kaksi kyseista testattavaa sairautta
aiheuttavaa geenid, mutta vain ne koirat voivat oireilla kyseiselle sairaudelle,
joilta loytyy sama vikageeni molemmilta vanhemmilta perittyna. N&itad koiria
kutsutaan "affected’ -koiriksi ja heilld voi olla EF:n ollessa kyseessa myos



kliinisia oireita ja jos kyse on CC &DE -sairaudesta, niin ndma koirat menehtyvat
jo pentuna sairauteensa. EF- tai CC & DE -geenit eivat ole kytkoksissa toisiinsa,
eli ne peritdan itsendisesti ja ovat perdisin siis eri mutaatioista, vaikka
samallakin koiralla voi olla vanhemmiltaan perittyna kummatkin tautigeenit.

Pelkastdan koiran ilmiasua tarkastelemalla ei kukaan pysty sanomaan, onko
koira ‘puhdas’ (clear), '’kantaja’ (carrier) vai perati 'sairas’(affected).

Episodic falling-sairauden kliinisia merkkeja ovat

* oireiden alku 3-7 kuukauden idssa

* oireet tulevat esiin parhaiten kiihtymisen, fyysisen rasituksen tai stressin
aikana

* yhtakkinen lihasjannityksen kohoaminen ja kykenemattomyys rentouttaa
lihaksiaan

* epanormaali seisomisasento tai askellus, jota seuraa kaatuminen
eteenpdin tai sivulle

* oireiluepisodit ovat tavallisesti lyhytkestoisia kestden muutamasta
sekunnista muutamaan minuuttiin

* Kkoira ei menetd tajuntaansa, vaan on hereilld koko kohtauksen ajan

Curly coat (kiharakarvaisuus ja kuivasilmdisyys) -syndrooman oireita
ovat

* perinndllinen sairaus jonka oireilu alkaa jo pikkupentuna

* pennut, joilla tima sairaus on, ovat usein pentuetovereitaan
pienikokoisempia

* pennun silmat tulevat aroiksi ja vetistaviksi heti kun silmat ovat auenneet
10-14 vrk:n idssa

* kiharainen, helposti katkeileva, karkea turkki, joka voi my6hemmin
ndyttaa harvalta

* Kkutiava ja hilseileva iho

* Kkovat, paksuuntuneet anturat, jotka usein halkeilevat ja aristavat

* epamuodostuneet kynnet, jotka voivat jopa pudota pois aiheuttaen kipua
ja kdvelyhaluttomuutta

280 koiraa blenheim |tricol |ruby |b/t | nartut [urokset | keski-
yht. or ika
testatuista 46 % 24% |114% |16% | 65 % 35% 3.4v.




EF

turkin viri blenheim | tricolor [ ruby b/t kirjavat | yksiviriset
280 koiraa

affected 0.2 % 0.6% 5.6% 4.7% 0.3% 5.1%
carrier 8.9 % 138% [362% [339% |106% |350%
clear 90.9 % 856 % [581% [615% |89.1% |599 %

CC & DE

turkin viri blenheim | tricolor | ruby b/t kirjavat | yksiviriset
280 koiraa

affected 0.5 % 0.2 % 0.4 % 0.1 % 0.4% 03 %
carrier 13.6 % 8.6 % 11.7% |44 % 119% |10.1%
clear 85.8% 912% |1879% |955% |87.7% |[89.6%

Englannissa tehdyn tutkimuksen yhteenvedossa todetaan, ettd melkein 30%
Englannin cavaliereista kantavat joko EF-geenia tai CC- & DE-geenia ja pieni osa
kantaa molempia geeneja.

1-2 prosentilla cavaliereista on ndma geenipari samasta EF- ja/tai CC & DE -
mutaatiogeenistd ja ovat ndin ollen 'affected’ eli sairaita joko kliinisin oirein tai
ilman niita.

Tutkimuksen perusteella annetut suositukset:

» Kkaikki jalostukseen kaytettavat cavalierit tulisi testata ndiden
sairausgeenien suhteen ennen astutusta riippumatta varista tai
esivanhempiensa tuloksista

* Kkasvattajien taytyisi ennen suunnitelmaansa pentueesta valita pari, josta
ei voi syntya 'affected’ eli sairaita pentuja

* ’carriers’ eli kantajia ei saa sulkea pois jalostuksesta, jotta valtyttaisiin
muun geneettisen monimuotoisuuden kaventumiselta tdiman karsinnan
seurauksena

* rodussa esiintyvida geenimutaatioiden esiintyvyytta pitdisi kartoittaa aina
muutaman vuoden valein sairausgeenien yleisyyttd seuraamalla



Koiranjalostusta geenikantajilla

Sen avulla, ettd tieddmme mitka koirat ovat kantajia, ja mitka eivat ole edes
kantajia, voivat kasvattajat tehda jarkevia astutusvalintoja. Kaikki astutusparit
ovat 'turvallisia’ niin pitkalle, kun ainakin toinen koirista on geenitestattu
‘puhtaaksi’. Sairausgeenien hadatdminen rodusta on pitkdn tahtdimen projekti ja
ensisijaisena tavoitteena on geenitestauksen avulla saada kasvatettua koiria,
jotka eivat kliinisesti ole sairaita, vaan korkeintaan sairausgeenien kantajia.

Ainoastaan 'puhtaiden’ koirien valitseminen jalostukseen ei tule kuitenkaan
olemaan mitenkdan jarkeva valinta jatkossa, koska on todenndkoisempaa, etta
niilla onkin esi-isissdan yhteisia koiria, joilla on kenties muita vaistyvia
sairausgeeneja, jotka ndin ollen paasevat rikastumaan ja aiheuttamaan aivan
uusia perinndllisid sairauksia seuraavissa sukupolvissa.

On myo6s muistettava, ettd jokainen ihminen ja my6s varmasti koirakin, omaa
keskimdarin 50 sairausgeenia perimdssaan, joten ainoa ero ‘puhtaan’ ja
’kantajan’ valilla on ainoastaan nama jo nyt testattavissa olevat geenit.
Testattavan geenin lisdksi koiralla on todenndkoéisesti 49 muuta sairausgeenia,
joita emme viela tiedd emmeka osaa niitd edes viela testata.

Jos kantajat suljetaan pois jalostuksesta ja kdytetdan vain 'puhtaita’ koiria, on
erittdin suuri todenndkoisyys, ettd ndiden 49 muun mutaation esiintyvyys
lisddntyy puolestaan rodussa ja uudet periytyvat sairaudet lisddntyvat ndiden
sijasta.

Jalostusohjeita kasvattajille

Kantajat tulee ottaa mukaan jalostukseen ainakin yhden tai kahden sukupolven
ajan, jotta muita tavoiteltuja ominaisuuksia (sydanterveys, luonne, ulkoniako
jne.)

Vasta kun sairausgeenin esiintyvyys laskee alle yhden prosentin rodussa,
voidaan kantajat jattda pois jalostuksesta vaarantamatta muuta rodun
monimuotoisuutta.



Koirien geenistatus

Jjalkeldiset

mahdollisuus sairaisiin jalkeldisiin

Clear x clear

kaikki pennut ‘clear’

Ei

Clear x carrier 50% “clear’ Ei
50 % ‘carrier’
Clear x affected kaikki pennut ‘carrier’ Ei
Carrier x carrier 25% ‘clear’ Kylld
50 % ‘carrier’
25% “affected’
Carrier x affected 50% ‘affected’ Kylla
50 % ‘carrier’
Affected x affected kaikki pennut ‘affected’ Kylld




