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Projekt Renal dysplasi

Malet med projektedr att identifiera genen och genmutationen soreligid) grund for
utvecklingen av sjukdomen renal dysplasi (RD). iRGkan detta leda till en genspecifikt
test som skulle kunna pavisa anlagsbamegreppetenal dysplashar pa senare tid
ersatt den tidigare benamningemogressiv nefropatfPNP) for att pa ett battre satt
beskriva och kategorisera sjukdomen.

Hypotes

Hypotesen ar att sjukdomen utvecklas till féljdesmvmutation i en gen och att sjukdomen
nedarvs recessivt d.v.s. att det kravs tva defleipior av genen for att hunden ska
insjukna i RD. Ildag vet man inte vilkken gen sonmé@uterad och darfér kan
anlagsbarande djur pavisas forst da de gett upplhavkommor med defekten. Det kan
réra sig om samma mutation/gen hos flera raser,dathan ocksa vara bade olika gener
och/eller olika mutationer som orsakar RD hos dkaalaserna.

Renal dysplasi ar INTE samma sjukdom som hereditdnefropati/nefrit

Hereditar nefropati/nefrit (HN), aven kallad faréiljnefrit (FN), ar en arftlig

njursjukdom som orsakas av att basalmembranemejoli saknar vissa typer av
kollagen. Detta innebér att njurens filter forstaitket skapar ett proteinlackage. Orsaken
till sjukdomen &ar numera kand och genen identiflesitket gor att det gar att testa om
hundarna bar pa den defekta genen (Davigsah 2007).

Renal dysplasi (renal= njure, dysplasi= onormaktsait for celler) definieras som en
onormal utveckling av njurvavnaden. Njurvavnadedorgeruli och tubuli) kan vara saval
underutvecklad (fetal, d.v.s. fortfarande i fodi@aget) som felutvecklad, vilket orsakar
inflammation och bildandet av fibros vavnad. Hundejuknar och dor oftast mellan 4
manaders och 2 ars alder av njursvikt.

Bakgrund

Inom ramen for Svenska Kennelklubbens (SKK) gekatigilsoprogram har fall av RD
inom flera raser kunnat identifieras. Diagnosenfasistallts, vid veterindrmedicinskt
patologilaboratorium, genom att njurvavnad har uggfor sjukdomen karakteristiska
sardrag i mikroskop. | och med detta samarbeteam&KK, Sveriges
Lantbruksuniversitet(SLU) (Astrid Hoppe) och de veterinarmedicinskaoli@orierna

har paraffininbdddade njurprover och dokumentationsjuka hundar lagrats under flera
ar och kan nu komma till nytta i forskningen kriR@.

Nyligen har hundens hela arvsmassa kartlagts achadelarfor blivit mycket enklare att
"spara defektgener”. Vi har pa SLU i Uppsala segianid tillbaka ett utvecklat
samarbete med Broad Institute i USA, dar det getimiartlaggningar av flera olika
hundsjukdomar. Det som &r den begransande faktd8aAi ar dock att fa fram ett
tillréckligt stort antal sékert verifierade fall ajursjukdomen med tillhérande
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familjematerial. Sveriges omfattande diagnostigpam sjukdomen och tillgangen till
verifierade fall med kand familjebakgrund, mojligggit samarbete med USA i s6kandet
efter sjukdomsgener.

Aktuellt

| nulaget vill vi studera RD hos cockerspaniel bokxer som bada ar raser som drabbas
av sjukdomen. Vi vet annu inte om det ar samma geéaiion som orsakar RD hos de
bada raserna.

Vi har redan bdrjat arbeta med ett antal falbaxersom drabbats av RD. Vi har
inbaddat njurmaterial fran de flesta och farsktariat fran nagra fa. En begransande
faktor ar den samre kvaliteten pa det DNA som Kaimoas fran det inbaddade
materialet jamfort med DNA fran farskt material.teinnebar att for att kunna
genomféra den stora kartlaggningen i USA (som kradgg kvalitativi DNA) maste vi fa
tag i farskt material (blod eller fryst vavnad)rfrétt tiotal fall, garna fler. Det inbaddade
materialet kommer att anvandas bade i genetiskbest(som har lagre krav pa DNA-
kvalitet), nedarvningsstudier och i utvecklingenhastopatologiska
diagnostiseringsmetoder.

Det finns manga fordelar med att inkludera yttenegraser i projektet och vi vill darfor
pabdrja en insamling av prover aven fackerspanielhundasom drabbas av RD.

Var férhoppning ar att bade hundagare och vetezirgka bli medvetna om projektet och
se till att blodprov tas fran hundar memisstankt RD samtidigt som njurvavnad alltid
skickas till patologlaboratorium for korrekt diagtisering.

Nya rutiner framover!

Vi har annu inte etablerat rutiner dar det rutinsngtstas blodprov av misstankta RD-
hundar pa veterinarklinikerna, men var tanke ablaiprover fran de njursjuka hundarna
framover skall kunna tas i samband med biopsitapeller avlivning. Proverna ska
sedan skickas till SLU samtidigt som njurbiopsi/okiionsmaterial skickas till
patologilaboratoriet. Det kommer troligen att bitolika remisser, dels en remiss for
SLU:s rékning, dar viktiga detaljer om hund och diégare anges for att blodprovet ska
kunna anvandas i forskningen och dels patologikiooets remiss for analys av
obduktionsmaterialet. En kopia av SLU:s remiss k@mnéaven att folja med
obduktionsmaterialet till laboratoriet. Vi hoppaskma igang med de nya rutinerna
under hdsten 2007.

Vad kan vi gora i nulaget?
Redan nu ar det dock oerhort vardefullt for oss attfa in blodprov frdn sa manga
misstankta fall av RD som mgjligt!!
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Det Du som hundagare kan gora om Du har en hund somisstanks
vara drabbad av RD ar darfor att be kliniken ta ett blodprov i ett 4 mi
EDTA-ror och att ni tillsammans fyller i bifogad re miss och skickar till:

Katarina Stenshamn
Husdjursgenetik, SLU
Box 7023, 75007 Uppsala

Om veterinaren vill ha ersattning for materialethoarbetet som blodprovstagningen
innebar sa kan de kontakta mig via e-mail: KatarBtenshamn@kv.slu.se eller tel: 018-
67 14 82.
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