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GENES PORTADOR MUTAGOES TRAGOS
SEMALTERAGAO ! CARRIER DETECTADAS

(A Pet: Labsana Jaia (BOX2006), Namero registro: BR15401
=| Veja quais foram as doengas genéticas avaliadas:

STATUS DOENCA

V Acromatopsia (Tipo Labrador)

Miopatia Centronuclear (Tipo Labrador Retriever)

V Macrotrombocitopenia Congénita

Sindrome Miasténica Congénita (Tipo Labrador Retriever)

Toxicose do cobre (ATP7B e ATP7A) (tipo Labrador Retriever)

Cistinuria (SLC3A1) Tipo Labrador Retriever

V DM ou MD - Mielopatia Degenerativa

Sindrome de Ehlers-Danlos (Tipo Labrador)

V Eliptocitose B-Espectrina (Tipo Labrador Retriever/ Tipo Poodle)

EIC ou CIE - Colapso induzido pelo exercicio
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Pet: Labsana Jaia (BOX2006), Numero registro: BR15401
Veja quais foram as doengas genéticas avaliadas:

STATUS DOENCA

V HNPK - Paraqueratose Nasal Hereditéria/Focinho Seco (Tipo Labrador)

HUU - Hipericostria

V Distrofia Corneana Macular (Tipo Labrador)

Hipertermia Maligna

V Miopatia Miotubular Ligada ao X (Tipo Labrador Retriever)

Narcolepsia (Labrador)

V PRA - atrofia progressiva da retina / Degeneracéo Progressiva do Cone-Bastonete

Deficiéncia de Piruvato Quinase (Tipo Labrador)

V Displasia Esquelética 2

Doenga de Stargardt (Degeneracgéo da Retina)
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Acromatopsia (Tipo Labrador)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: CNGA3

Variante: ¢.1931_1933delTGG

A Degeneragao do Cone (DC) do tipo Pointer Alemao de Pelo Curto é uma desordem herdada
que afeta além dos Pointers Alemaes de Pelo Curto, também os Malamutes do Alasca e os
Pastores Australianos Miniatura. O disturbio foi identificado pela primeira vez na década de
1960 em uma linhagem de caes Malamute do Alasca. Fenotipicamente, assim como
geneticamente, as caracteristicas da Degeneragcao do Cone sdao semelhantes a Acromatopsia,
uma doenca hereditaria em seres humanos, sendo esta a razao pela qual a Degeneracao do
Cone esta sendo usada como um modelo canino na Acromatopsia Humana. Os primeiros
sintomas da DC, cegueira e fotofobia, geralmente ocorrem apds o término do desenvolvimento
da retina, entre 8 e 12 semanas de idade no cao afetado, e estes sintomas sao reconheciveis
apenas na luz do dia. Em pouca luz, os sintomas nao sdo ébvios e a visdo em luz fraca
permanece normal. Apds o nascimento do filhote, os cones se desenvolvem normalmente, mas
com o tempo eles perdem sua fungao e seus segmentos interno e externo comegam a
degenerar. Estes eventos sao seguidos com a perda gradual de cones ao longo da vida do
animal.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - DOENCAS

Miopatia Centronuclear (Tipo Labrador Retriever)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: 3-hidroxiacil-CoA desidratase 1 (HACD1) também conhecida como PTPLA no cromossomo 2

Variante: Insergao de repeti¢cao SINE de 236 pb no exon 2 de HACD1

As Miopatias Centronucleares sdo doengas congénitas hereditarias caracterizadas por um
numero excessivo de nucleos internalizados, que causa insuficiéncia muscular em Labrador
Retrievers. Esta condicao também é conhecida como: deficiéncia de fibras musculares tipo I,
distrofia muscular autossémica recessiva e miopatia hereditaria. No inicio, o filhote parecera
normal, mas com o envelhecimento os sintomas comecam a aparecer e, dentro de 2 a 5 meses,
as caracteristicas clinicas dos filhotes incluirdo hipotonia, fraqueza muscular generalizada,
posturas anormais, marcha rigida em saltos, intolerancia ao exercicio e aumento do colapso
guando expostos ao frio. Ao exame, ha evidéncias de atrofia do musculo esquelético,
particularmente envolvendo os musculos da cabeca e arreflexia tendinea. A avaliagao
histopatoldgica das bidépsias musculares demonstra uma centralizagao caracteristica dos
mionucleos, muitas vezes localizada em areas desprovidas de miofibrilas com agregacgao
mitocondrial. Nenhuma cura para miopatia centronuclear foi desenvolvida e o cao afetado
nunca desenvolvera tecido muscular funcionando adequadamente. O cao pode viver
normalmente, mas limitado e afetado por sintomas de miopatia centronuclear.
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Macrotrombocitopenia Congénita

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Tubulina beta 1 classe VI (TUBB1) no cromossomo 24

Variante: Substituicdo da Base c.745G>A p.Asp249Asn

A macrotrombocitopenia canina é uma condi¢éo caracterizada por plaquetas
superdimensionadas e baixa contagem de plaquetas. O nhome é derivado das palavras macro
(grande) e trombdcito (plaquetas). A macrotrombocitopenia canina é caracterizada por
anormalidades no tamanho e na contagem de plaquetas. As plaquetas em caes afetados
funcionam normalmente e os caes afetados nao apresentam quaisquer problemas de saude ou
tempo de hemorragia prolongado. Os caes afetados com essa mutagao geralmente tém
numero de plaquetas variando entre 20.000 e 90.000 / pl, enquanto os portadores geralmente
tém numero de plaquetas intermediario variando de 100.000 a 250.000 / pl. Dito isso, Dra. Penny
Watson, da Universidade de Cambridge, que estuda pancreatite em cavaliers por muitos anos,
abriu em uma apresentagao em novembro de 2014 a hipotese de que pode haver uma relagao
entre a serotonina transportada pelas plaquetas sanguineas através do sistema vascular para
varios érgaos, particularmente o pancreas, os rins, o figado, o sistema nervoso central e as
valvulas mitrais do coragao, todas causando cicatrizes e outros danos aos tecidos desses
orgaos. Pode ser util na compreensao das alteragdes relacionadas ao coragcao na CKCS
macrotrombocitopénica com regurgitagao mitral concomitante.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - DOENCAS

Sindrome Miasténica Congénita (Tipo Labrador Retriever)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: 2-hydroxyacyl-CoA lyase 1 (COLQ) no cromossomo 23

Variante: Substituicdo da Base ¢.1010T>C p.lle337Thr

SA caracteristica da sindrome miasténica congénita é a fraqueza no musculo esquelético. A
fraqueza é resultado de um defeito na sintese do neurotransmissor acetilcolina. Os caes
afetados sdo capazes de correr normalmente por 5 a 30 minutos. Pouco depois, os passos do
cao tornam-se cada vez mais curtos, eventualmente resultando em um colapso. O cao se
recupera apos alguns minutos de descanso e consegue andar ou correr por um certo periodo
de tempo, antes do reaparecimento dos sintomas. Os primeiros sintomas geralmente ocorrem
entre 12 a 16 semanas de idade, mas podem variar entre as ragas. Os sintomas da sindrome
miasténica congénita parecem semelhantes aos da miastenia gravis. Mas enquanto a
miastenia gravis é autoimune, a CMS é uma doenca hereditaria causada por mutagao genética.
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Toxicose do cobre (ATP7B e ATP7A) (tipo Labrador Retriever)

RESULTADO: NEGATIVO PARA A VARIANTE ATP7B / INDETERMINADO PARA A VARIANTE ATP7A

Gene: ATPase cobre transportando beta (ATP7B) no cromossomo 22 ATPase cobre transportando alfa
(ATP7A) no cromossomo X

Variante: Substituicao de base ATP7A: c.980C>T ATP7A: p.Thy327Ile ATP7B: c.4358G> A ATP7B:
p.Arg1453GIn

Na doenga de Wilson, o cobre se acumula em niveis téxicos nos tecidos, causando sintomas
neuroldgicos e doencas hepaticas. O diagndstico é desafiador porque os sintomas podem
variar amplamente entre os pacientes e 0s mecanismos subjacentes a essa heterogeneidade
clinica ndo sao claros. Usando uma abordagem de todo o genoma em um novo modelo canino
para intoxicagao por cobre, os pesquisadores agora revelaram que as mutagdes em um gene
transportador de cobre, ATP7A, podem melhorar os sintomas. Essa descoberta pode abrir
caminho para a detecc¢ao precoce e o tratamento de disturbios hereditarios do metabolismo do
cobre. O teste genético do gene ATP7A em labradores ira determinar de forma confiavel se um
cdo é um portador genético do modificador de intoxicagéo por cobre (tipo labrador retriever). O
modificador de intoxicagao por cobre (tipo labrador retriever) diminui o risco de acimulo
excessivo de cobre em uma forma dominante incompleta ligada ao X, o que significa que os
cées machos que estao em risco de intoxicagao por cobre devido a heran¢a da mutagao
associada no gene ATP7B precisam apenas herdar uma cépia da mutagédo do gene ATP7A
semi-protetora tem um risco reduzido de doencga. No entanto, as cadelas que estao emrisco de
intoxicagao por cobre devido a heranca da mutacao do gene ATP7B associado e portadoras de
uma cépia da mutagao ATP7A semipotetora podem ter um risco maior de desenvolver toxicose
por cobre do que os portadores do sexo masculino devido a presenca de outra copia normal do
gene ATP7A em cadelas. As cadelas que herdam duas cépias da mutagao ATP7A sao mais
protegidas do que aquelas que herdam apenas uma copia da mutagao ATP7A. Além disso, caes
machos que herdam uma cépia da mutagao ATP7A tendem a acumular menos cobre quando
herdados com a mutagao ATP7B do que suas contrapartes fémeas.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - DOENCAS

Cistindria (SLC3A1) Tipo Labrador Retriever

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Familia de portadores de soluto 3 membro 1 (SLC3A1) no cromossomo 10

Variante: Delegao do Nucleotideo ¢.350delG p.Gly117Alafs*41

A Cistinuria foi um dos primeiros defeitos congénitos identificados do metabolismo. E um
defeito hereditario do transporte renal que inclui ma absorcao de cistina e dos aminoacidos
dibasicos ornitina, lisina e arginina, coletivamente conhecidos como COLA. Em caes, foi
relatado pela primeira vez em 1823 e hoje é conhecido por afetar mais de 70 ragas. No rim que
funciona normalmente, os aminodacidos e algumas outras substancias sao filtrados para fora do
sangue e depois recuperados da urina. A ma absor¢ao dos aminoacidos COLA nos tubulos
renais proximais causa suas altas concentragdes na urina do animal afetado. Os principais
problemas sao causados pela baixa solubilidade da cistina na urina de pH acido e neutro,
juntamente com altas concentragdes deste aminoacido que levam a cristais de cistina e
formacao de cdlculos na bexiga, conhecidos como urdélitos, que, no trato urinario, podem
resultar em estranguria, hematuria, obstrugao urindria e insuficiéncia renal com possivel
desfecho fatal. Os sintomas da doenga incluem esforgo para urinar, micgao frequente ou
incapacidade de urinar. Labradores tanto machos quanto fémeas sao afetados, mas a
obstrucao do fluxo urinario € mais comum em machos devido a diferengas na anatomia, e as
fémeas tendem a desenvolver pedras mais tarde que os machos. Caes com Cistinuria
frequentemente apresentam inflamacao recorrente do trato urinario e, se nao tratados, os
calculos urindrios podem causar infec¢des do trato urinario, insuficiéncia renal e até a morte.
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DM ou MD - Mielopatia Degenerativa

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: SOD1A

Variante: Substituicdo da Base ¢.118G>A p.Glu40Lys

A Mielopatia Degenerativa € mais comumente vista no Pastor Alemao, embora outras ragas
também estejam predispostas, incluindo o Boxer, o Cardigan e o Pembroke Welsh Corgi, 0
Husky Siberiano e o Rhodesian Ridgeback. Esta doenc¢a é normalmente observada por volta da
meia-idade e, em geral, o diagnostico s6 pode ser confirmado no exame post-mortem.
Pesquisas sobre algumas racgas predispostas indicam uma taxa de ocorréncia razoavelmente
baixa, mas a maioria dos especialistas acha que essa taxa é realmente muito maior, devido a
falta de acompanhamento post-mortem da maioria dos casos suspeitos. Os sinais sao devido a
destruicdo imunomediada de uma parte dos nervos da medula espinhal, levando a perda dessas
fibras nervosas. O primeiro sinal € o n6 das patas traseiras e a ataxia dos membros posteriores.
Uma vez que o dano na medula espinhal progride além desse estagio inicial (denominado
déficits proprioceptivos), a eficacia (se houver) do tratamento é diminuida, por isso, o
diagndstico precoce é vital. Apds esse estagio inicial, os reflexos dos membros posteriores sao
afetados, e entao a fraqueza nos membros posteriores se desenvolve, progredindo para a
paralisia total. Quando um cao mostra esses sinais, quase sempre responde mal a terapia.
Eventualmente, a destrui¢ao progride do meio da medula espinhal para o cordao superiore o
tronco encefalico, levando a fraqueza do membro dianteiro e eventualmente a interferéncia
com os musculos da respiragao, causando a morte. A maioria dos caes é sacrificada por
razdes humanas antes que isso aconteca. O tratamento é feito com suplementos especificos e
drogas que visam interferir na destruicao do sistema imunolégico na medula espinhal, para
retardar os danos aos nervos. A eficacia deste tratamento é variavel, mas s6 é benéfica se
iniciada o mais cedo possivel. Uma vez que os nervos sao perdidos, eles ndo serao
substituidos. A Mielopatia Degenerativa ndao pode ser curada, mas um teste de DNA esta
disponivel para ragas puras predispostas para realizar triagem de animais reprodutores.
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Sindrome de Ehlers-Danlos (Tipo Labrador)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: COL5A1, chr9

Variante: ¢.3038delG p.Gly1013ValfsTer260

A sindromes de Ehlers-Danlos (SED) é um grupo heterogéneo de disturbios hereditarios do
tecido conjuntivo cuja caracteristica comum inclui hipermobilidade articular, pele macia e
elevada flacidez, cicatrizagao anormal de feridas e facilidade de gerar hematomas.Tenddes e
ligamentos sao locais comuns de lesbes musculoesqueléticas, especialmente durante
exercicios fisicos. A etiologia multifatorial da lesdo tendao-ligamentar (TLI) inclui fatores
genéticos e ambientais. Microscopicamente, observa-se um colageno dérmico com arquitetura
normal ou fragmentado, desordenado e estruturado de forma anémala.0 componente genético
pode influenciar o risco de TLI como elevagao ou redugao do risco.Infelizmente é uma doenga
sem tratamento e de progndstico ruim. Embora possa ser dada como rara, em medicina
veterinaria ha poucos dados. O que leva a importancia de ter cuidados redobrados nas cruzas.
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Eliptocitose B-Espectrina (Tipo Labrador Retriever/ Tipo Poodle)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Espectrina beta eritrocitica (SPTB) cromossomo 8

Variante: Substituicdo de base ¢.6384C> T Thr2110Met

A eliptocitose canina é uma doenca hereditaria rara do sangue. Os glébulos vermelhos normais
tém formato redondo, mas os globulos vermelhos dos caes afetados tém formato oval e
podem ter bordas serrilhadas. Um cao afetado pode apresentar anemia leve e pode ser menor

do que seus companheiros de ninhada. Graves complicacdes de saude nao foram relatadas em
caes afetados.
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EIC ou CIE - Colapso induzido pelo exercicio

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: DNM1

Variante: Base de substituicdo: ¢.767 G>T

Esta é uma condigao autossdmica recessiva que afeta labradores, bem como varias outras
racas relacionadas. A condi¢cao também é observada em racas mistas, principalmente em
cruzamentos de Labradores. A condigdo nao € comum, embora se estime que até 35% da
populacao de Labradores (nos EUA) pode ser portadora da mutagao do gene que causa a
doenga (isto é, mutagédo do gene da dinamina-1). Os sinais sdo geralmente vistos pela primeira
vez em adultos jovens, entre 6 meses e 3 anos de idade. Com exercicios vigorosos durando 5-
20 minutos, uma perda de controle se torna aparente nos membros posteriores. Comegando
como uma marcha vacilante, a perda de controle progride para o colapso e, as vezes, os caes
podem parecer confusos. Mortes ocasionais foram relatadas, porisso é importante que os
exercicios sejam interrompidos assim que os primeiros sinais aparegam. Excitagao e altas
temperaturas e / ou umidade podem exacerbar os sinais. Existem relatos esporadicos de varios
suplementos tendo algum efeito positivo em um pequeno nimero de caes, bem como um
relato de doses sub-anticonvulsivantes de fenobarbitona sendo Uteis em alguns caes
gravemente afetados; no entanto, atualmente nao ha cura comprovada ou tratamento confiavel
para esta doenca. Todos os animais afetados devem ser retirados do trabalho e devem evitar

situagdes que envolvam excitagdo e / ou estresse.
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HNPK - Paraqueratose Nasal Hereditaria/Focinho Seco (Tipo Labrador)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Supressor de variegagdo 3-9 homologo 2 (SUV39H2) no cromossomo 2

Variante: Substituicao de base ¢.972T> G p.Asn324Lys

Também conhecida como Paraqueratose Nasal Hereditaria (HNPK). Os caes afetados
comegam a apresentar sinais clinicos por volta dos seis a doze meses de idade. Eles
desenvolvem crostas secas e asperas na ponta do nariz. Em casos extremos, o nariz do cao ira
rachar causando grande desconforto. As lesdes podem ocorrer na area ao redor do nariz. O
nariz desses caes afetados esta sujeito a infeccdes bacterianas e pode perder pigmento com o
tempo. Este disturbio pode ser tratado com consulta veterinaria e terapia topica.
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HUU - Hipericosdria

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: SLC2A9

Variante: Substituicao da Base ¢.563G>T p.Cys188Phe

Caes com variagdes em ambas as copias do gene SLC2A9 (variante) estdo predispostos a ter
niveis elevados de acido urico na urina, dai o nome de hiperuricosuria. O acido urico pode
formar cristais e / ou pedras (urdlitos) no trato urinario. Caes com hiperuricosuria apresentam-
se mais comumente com sintomas de inflamacgao do trato urinario, que incluem micgao
frequente, sangue na urina e esfor¢o para urinar. Eles também podem ter perda de apetite,
letargia, fraqueza, vomito e dor. Pedras urindrias na bexiga podem causar infec¢des do trato
urinario ou mais grave, o bloqueio da uretra. Caes machos e fémeas podem ser afetados, mas a
obstrugao do fluxo de urina é mais comum em machos devido a diferengas na anatomia.
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Distrofia Corneana Macular (Tipo Labrador)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: LOC4

Variante: c.814C>A

MCD é uma doenca relativamente rara que € herdada como um trago autossémico recessivo, o
que significa que ambos os pais devem ser pelo menos portadores da doenca para produzir
uma prole afetada. A doenca é caracterizada por uma turvagao difusa da cornea, bem como
uma cornea anormalmente fina nos animais afetados. Os caes afetados desenvolverdo olhos
turvos, devido a um acumulo anormal de glicosaminoglicanos em suas corneas.
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Hipertermia Maligna

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Receptor de Rianodina 1 (RYR1) no cromossomo 1

Variante: Substituicdo de Base ¢.1640T>C p.Val547Ala

A hipertermia maligna (HM) é um disturbio hereditario do musculo esquelético caracterizado
por hipercarbia, rabdomidlise, contratura muscular esquelética generalizada, disritmia cardiaca
e insuficiéncia renal, que se desenvolve com a exposicao a succinilcolina ou agentes
anestésicos volateis. Intervengdes especificas, incluindo o uso do antagonista do canal de
liberacao de calcio dantroleno, sao eficazes na reversao dos sinais da sindrome canina.
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Miopatia Miotubular Ligada ao X (Tipo Labrador Retriever)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Miotubularina 1 (MTM1) no cromossomo X

Variante: Substituicao de base ¢c.465C> A p.Asn155Lys

A Miopatia miotubular ligada ao X (XLMTM) é um subgrupo bem definido de miopatias centro
nucleares (MNC) caracterizada pelo inicio precoce e pela presenca de fibras musculares

uniformemente pequenas com nucleos colocados centralmente semelhantes aos miotubos
fetais.
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Narcolepsia (Labrador)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Receptor de hipocretina 2 (HCRTR2) no cromossomo 12

Variante: Substituicdo de base ¢.1105 + 5G>A mutacao no local de emenda

A narcolepsia é uma doenga hereditaria que afeta os labradores. Caes com a forma hereditaria
de narcolepsia geralmente se apresentam entre um e seis meses de idade com incapacidade
de permanecer acordado por longos periodos de tempo e episddios de colapso e sono apds
estimulacao positiva, como brincar ou comer. Os caes afetados adormecem mais rapido do
que 0s caes normais e parecem sonolentos com mais frequéncia. Durante os episddios de
colapso, os caes tém uma perda repentina do tdnus muscular e parecem incontrolavelmente
sonolentos, mas podem ou ndao adormecer completamente. Os sintomas nao progridem apos
um ano de idade e os caes afetados nao apresentam outros problemas de saude associados.
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PRA - atrofia progressiva da retina / Degenerag¢ao Progressiva do Cone-Bastonete

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: Componente de disco fotorreceptor (PRCD) no cromossomo 9

Variante: Substituicdo de base ¢.5 G> A p.Cys2Tyr

A Atrofia Progressiva da Retina (APR) é um conjunto de doencas hereditarias que afetam a
retina, podendo levar a cegueira. Cada raca exibe uma idade especifica de inicio e padrao de
heranca, e 0 mecanismo real pelo qual a retina perde a fungao pode variar. O resultado de
quase todos os tipos de APR é semelhante - geralmente uma cegueira noturna inicial, com uma
lenta deterioracao da visdo até que o cao esteja completamente cego, o que também varia,
dependendo da disrupcao genética presente e da raca. Os olhos afetados nao sao dolorosos, a
menos que sejam complicados por um problema secundario, como Catarata ou Uveite
(inflamacgao devido a uma Catarata com vazamento). A Atrofia Progressiva da Retina foi
classificada de varias maneiras diferentes, sendo a mais simples delas por idade de inicio, em
que a APR de inicio precoce ocorre quando o cao afetado é cego a noite desde o nascimento e,
geralmente, fica completamente cego entre 1 e 5 anos de idade. Ja a APR de inicio tardio é
quando o cao fica cego a noite em algum momento com mais de 1 ano de idade, e a cegueira
total ocorrera em um estagio um pouco posterior na vida. Outra é pelo tipo de anormalidade
genética que causa a APR, podendo ser herdada por mecanismos recessivos, dominantes ou
ligados ao sexo. Apesar da complexidade da doencga e suas muitas formas, em ultima analise,
todas tem em comum a degeneracao da retina causando perda progressiva da visao. Testes de
DNA ainda nao estao disponiveis para todas as racas afetadas. E porque elas podem estar
propensas a vdrias formas de APR (e nem todas podem ter um teste genético a disposigao), o
exame da retina por um Veterinario Oftalmologista permanece um dos pilares do programa de
testes diagndsticos. Em algumas ragas com uma APR de inicio tardio, exames oftalmolégicos
em série podem ser necessarios antes que os sinais de degeneragao da retina se tornem
aparentes. O eletrorretinograma (ERG), por exemplo, é um teste diagndstico que o Veterinario
Oftalmologista pode usar em alguns casos e € um método muito sensivel para detectar perda
da fungao fotorreceptora. Na Degeneragao Progressiva do Cone da Haste (conhecida como
prcd-APR), os fotorreceptores da retina parecem apresentam-se normalmente até determinado
momento, e entdo desenvolvem irregularidades e perdem progressivamente a fungao. Uma
mutacao foi descoberta em um gene chamado PRCD, e essa mutacgao pode ser responsavel
por essa condicao em pelo menos 18 ragas, quando um cao possui duas copias da mutagao.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - DOENCAS

Deficiéncia de Piruvato Quinase (Tipo Labrador)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: PKLR

Variante: c.799C>T

O Priruvato Quinase é uma enzima que desempenha um papel fundamental na produgao de
energia. Os sintomas de deficiéncia de piruvato quinase geralmente comegam a aparecer em
torno de quatro meses a um ano. Os sintomas podem incluir fraqueza, falta de energia, ritmo
cardiaco acelerado, sopros cardiacos, gengivas palidas e crescimento atrofiado. A medida que
a doenca progride, os 0ssos e o figado podem ser afetados. A doenga acaba sendo fatal. A
deficiéncia de Piruvato Quinase foi originalmente documentada no Basenji e desde entao tem
sido relatada em outras ragas, incluindo Dachshunds, Labrador Retrievers, Pugs, Beagles, Cairn
Terrier e West Highland White Terriers.




oQ0. TESTE DE DOENCAS

[% box<dog > E TRACOS GENETICOS

RESULTADO DO TESTE DE DNA - DOENCAS

Displasia Esquelética 2

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: COL11A2

Variante: Substituicao de base ¢.143G> C p.Arg48Pro

A Displasia Esquelética 2 é uma forma de nanismo, uma doenga musculoesquelética
hereditaria que afeta os Labradores Retrievers. Os caes afetados desenvolvem uma forma leve
de “nanismo desproporcional”, consistindo em pernas curtas com comprimento e largura
normais do corpo. Os 0ssos da perna sdao mais curtos, mais grossos e ligeiramente curvos e as
patas dianteiras sao frequentemente mais afetadas do que as pernas traseiras, e a altura dos
caes afetados é variavel, tornando o diagndstico desafiador, baseado apenas em
caracteristicas fisicas de alguns individuos. Tipicamente, as articulagdes e olhos nao sao
afetados com esta doenca. A variante causal mostra Penetragao Incompleta, o que significa
que nem todos os caes que herdaram duas cépias (um de cada pai) exibirdo caracteristicas
fisicas 6bvias do nanismo.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - DOENCAS

Doenca de Stargardt (Degeneragao da Retina)

RESULTADO: NEGATIVO [VARIANTE NAO DETECTADA]

Gene: ABCA4

Variante: c.4176insC

Também conhecida como degeneracdo macular juvenil. E uma doenca progressiva e 0s
sintomas incluem visao turva e dificuldade de adaptacgao da luz forte a luz escura (fraca).
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - TRACOS

Gene E - variante “e” diferentes tons de amarelado em pelagem

RESULTADO: E/E: NAO PORTADOR DA VARIANTE E, NAO TRANSMITIRA PARA OS FILHOTES.

Gene: MC1R
Variante: c.916C>T / OMIA: 001199-9615

Esta variante ja foi identificada na grande maioria das racas, e também é conhecida como “e1”. A
coloracao pode variar desde creme até mesmo avermelhado, uma vez que a deposicao de
feomelanina é também determinada por outros genes. Para interpretacao final, consulte os
resultados das outras variantes do gene E, e veja explicacdo detalhada sobre este gene no texto
anexo.

"N

Gene | - variante “i” (intensidade de feomelanina)

RESULTADO: I/I: NAO PORTADOR DA VARIANTE “I”, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: MFSD12
Variante: ¢c.151C>T / OMIA: 002197-9615

0 gene | e sua variante atuam somente sobre o pigmento feomelanina, o que significa que o tom da
pele nao é afetado por este gene. Desta forma, o cdo terd a cor de trufa e coxim dependentes dos
outros genes avaliados. No pelo, o pigmento feomelanina pode ser depositado em diferentes
quantidades, que sdo em parte determinadas pelo gene I.

Gene B - variante “bd” marrom/chocolate

RESULTADO: B/B: NAO PORTADOR DA VARIANTE B®, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: TYRP1
Variante: ¢.1033_1035del / OMIA: 001249-9615

Esta variante é uma causa genética comum do marrom/chocolate em varias ragas. Para
interpretacao final, consulte os resultados das outras variantes do gene B, e veja explicagao
detalhada sobre este gene no texto anexo.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - TRACOS

Gene B - variante “bs” marrom/chocolate

RESULTADO: B/B: NAO PORTADOR DA VARIANTE BS, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: TYRP1
Variante: c.991C>T / OMIA: 001249-9615

Esta variante é a mais comum como causa genética do marrom/chocolate, e ocorre em diversas
racgas, sendo recessiva com relacao a variante “B". Uma vez que é uma das variantes responsaveis
pela producédo de eumelanina de cor marrom (também chamada de chocolate ou figado), sé ird se
manifestar em caes E_ e K_, pois sdo estes que possuem a capacidade de produzir algum tipo de
eumelanina. Com eumelanina se deposita em pelo e pele, o cdo tera cor marrom também na trufa e
coxins. Para interpretacao final, consulte os resultados das outras variantes do gene B, e veja
explicacao detalhada sobre este gene no texto anexo.

Gene B - variante “bc” marrom/chocolate

RESULTADO: B/B: NAO PORTADOR DA VARIANTE B¢, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: TYRP1
Variante: c.121T>A / OMIA: 001249-9615

Esta variante é uma causa genética do marrom/chocolate, relativamente comum em diferentes
ragas. Para interpretacao final, consulte os resultados das outras variantes do gene B, e veja
explicacao detalhada sobre este gene no texto anexo.

Gene B - variante “be” marrom/chocolate

RESULTADO: B/B: NAO PORTADOR DA VARIANTE BE, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: TYRP1
Variante: c.1025T>G / OMIA: 001249-9615

Esta variante é uma causa genética do marrom/chocolate especifica da raca Lancanshire Heeler.
Para interpretacao final, consulte os resultados das outras variantes do gene B, e veja explicagédo
detalhada sobre este gene no texto anexo.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - TRACOS

Gene D - variante “d” diluicao

RESULTADO: D/D: NAO PORTADOR DA VARIANTE “D”, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: MLPH
Variante: c.-22G>A / OMIA: 000031-9615

Esta variante, também chamada de “d1”, € a causa genética mais comum da diluicdo da
eumelanina. O termo “diluicao” se refere a presenca do pigmento eumelanina em menor quantidade
no pelo e também na pele. Desta forma, o cdo que seria geneticamente preto, passa a ter pelo e
pele (trufa e coxins) azuis (ou ‘blue’), enquanto o cdo que seria geneticamente marrom, passa a ter
pelo e pele isabela (ou ‘lilac’).

Gene D - Variante “d2” diluicao

RESULTADO: D/D: NAO PORTADOR DA VARIANTE “D”, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: MLPH
Variante: ¢.705G>C / OMIA: 000031-9615

Esta variante atua da mesma forma que a variante “d”, porém é especifica para as ragas Chow
Chow, Sloughi e Thai Ridgeback. Observe que existe ainda ao menos uma terceira variante de
diluicao especificas para algumas ragas, e que este teste nao avalia a presenca ou auséncia de
alopecia pro diluigado da cor (ADC).

Gene K - variante “ky” preto dominante/outras cores

RESULTADO: K/K: NAO PORTADOR DA VARIANTE KY, NAO TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: CBD103
Variante: ¢.231_233del / OMIA: 00141696-15

Esta variante ocorre em diversas ragas, sendo recessiva com relagdo a variante “K” (também
chamada de KB). Caes “kyky” sdo os Unicos que expressam a variagdo no gene “A”, e sua pelagem é
determinada por este gene. Até o momento, nenhum teste genético é capaz de diferenciar a
variante “ky” da variante “kbr”, responsavel por pelagem tigrada. Desta forma, um cao “kyky” pode
possuir também pelagem tigrada.
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RESULTADO DO TESTE DE DNA - TRACOS

Gene A - variantes “ay e a” - "aw e at".

RESULTADO: AT/AT: PORTADOR DA VARIANTE “AT”, TRANSMITIDO PARA 100% DOS
FILHOTES. COR PRETO E CANELA/ CAPA PRETA, DEPENDENDO DO GENE K.

Gene: ASIP

Variante: ¢.246G>C e ¢.286C>T (provisoriamente, outras variantes ndo estdo sendo avaliadas) / OMIA:
000201-9615

at: a terceira variante da série s6 se manifesta quando em duplicata com ela mesma, ou com a

variante “a”. Determina o padrao conhecido como preto e canela, ou “black and tan”, também
somente em caes “E_ “ e “kyky”. Em casos de caes “bb” o preto & substituido por marrom (ver texto
em anexo). Em cdes com manchas brancas, o padrao é denominado tricolor. Provisoriamente, esta

variante nao esta sendo diferenciada da variante “aw”.

Gene FGF5 - variante “Lh1” (pelo longo)

RESULTADO: Sh/Sh: NAO PORTADOR DA VARIANTE “Lh1”PARA PELO LONGO, NAO
TRANSMITINDO PARA NENHUM FILHOTE.

Gene: FGF5
Variante: ¢.284G>T / OMIA: 000439-9615

Esta é a variante mais comum do gene para pelo longo, ocorrendo em muitas ragas diferentes
(Afghan Hound, Border Collie, Cocker Spaniel, Collie, Corgi, Dachshund, Pastor Alemao, dentre
outras). Como é recessiva em relagdo a variante de pelo curto (Sh = short hair), cdes com pelo curto
podem ser portadores, nao manifestando no fenétipo. Para muitas ragas menos investigadas, ou em
caes descendentes de misturas, o resultado final deve ser interpretado em conjunto com as outras
variantes de pelo longo. Veja explicacao detalhada sobre este gene no texto anexo.
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perfil de dna

Foram avaliados mais de 200 polimorfismos de nucleotideo Unico (SNPs). Esses marcadores de

DNA sao usados para criar um perfil de DNA unico ou "impressao digital® para o cao, incluindo a
confirmacao do sexo do animal. O teste Canine SNP da Box4Dog inclui 288 dos principais
marcadores sugeridos a International Society of Animal Genetics (ISAG) para adogao
internacional. Um animal individual tera duas copias de cada DNA, ou alelos, em cada local do
marcador; um da mae e outro do pai. Comparar os perfis da prole com a da mae, bem como dos
pais em potencial, permite a confirmagao de que esses individuos "se qualificam" ou sdo
"excluidos" como possiveis pais.
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TESTE DE DNA

GLOSSARIO DE TERMOS GENETICOS

NORMAL
NORMAL / CLEAR [NO VARIANT DETECTED]

Nenhuma variante (ou mutacao) foi detectada. O animal esta livre da doenca testada e nao

transmitira nenhuma doencga causadora mutagao.

PORTADOR
CARRIER [ONE COPY OF THE VARIANT DETECTED]

Também conhecido como HETEROZIGOTO. Uma copia do gene normal e uma cdpia do gene
afetado (mutante) foi detectado. O animal ndo apresentara sintomas de doenca ou desenvol-
verd a doenca se a doenca tiver heranca autossdmica recessiva. Deve-se levar em
consideracao se a reproducdo este animal se cruzar com outro portador ou afetado ou

desconhecido, pode produzir uma prole afetada.

RISCO DE DOENCA / AT RISK [TWO COPIES OF THE VARIANT DETECTED]

Duas copias da variante do gene da doenga (mutacido) foram detectadas, também conhecidas como
HOMOZIGOTO para a variante. O animal pode apresentar sintomas (afetados) associa-dos a doenca

em questao. O tratamento adequado deve ser buscado por meio de consulta ao Médico Vete-rinario.

RISCO DE DOENCA - HETEROZIGOTO [ONE COPY OF THE DOMINANT VARIANT DETECTED]

Também conhecido como HETEROZIGOTO. Este resultado estd associado a uma doenca
somente para as patologias que tenham heranca dominante (e ndo autossdnica recessiva).
Uma copia do gene normal (tipo selvagem/WT) e do gene afetado (mutante) estd presente.
Recomenda-se consultar o Médico Veterinario sobre o tratamento da doenca. Este resultado

ainda pode ser usado para produzir uma prole sem doenca.
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TESTE DE DNA

INDETERMINADO

A amostra enviada ndo deu um resultado conclusivo. Isto pode ocorrer devido a falha de coleta
ou contaminacdo da amostra. Serd necessario uma nova amostra e isto ndo acarretara em

Novos custos.

PERFIL DE DNA

Também conhecido como impressao digital de DNA, ou seja, cada animal tem um unico perfil. Nenhum
animal compartilha o mesmo perfil de DNA. O perfil de DNA de um individuo é herdado de ambos os
pais e pode ser usado para verificar a ascendéncia (linhagem). Este perfil ndo contém doencgas ou

informacdes sobre tragos e é simplesmente uma assinatura de DNA Unica para aquele animal.

TRAGOS OU FENOTIPO

Uma caracteristica com a qual um animal nasce (uma caracteristica determinada geneticamen-te). Tracos
sdo um fendtipo visual que varia de da cor ao comprimento do cabelo e também inclui certas
caracteristicas, como o comprimento da cauda. Se um individuo € AFETADO por uma caracteristica,
entdo ird mostrar que a caracteristica, por exemplo, AFETADA para o Gne B (Marrom) ou bb sera

marrom / chocolate.

Importante:

Nos testes genéticos em que muitas mutacdes sdo avaliadas em uma mesma reacao, pode
ocorrer dropout. O dropout € um termo utilizado quando um gene apresenta baixa
expressao, ndo sendo possivel confirmar a presenca da mutacdo. Essa é uma
condicdo que reflete diretamente a qualidade da amostra. Quando isso acontece, nossa
equipe técnica faz uma avaliacdo para determinar a relevancia dos genes com dropout
na raca do pet. Quando considerado essencial, solicitamos nova coleta. Se nao-
essencial uma nova coleta ndo precisara ser realizada a menos que Vvocé queria
confirmar o resultado desses genes. Neste caso, entre em contato conosco para solicitar

novo kit.

Em caso de duvidas técnicas em relacdo aos resultados, nds disponibilizamos uma video

chamada com nossa equipe de veterinarios.
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TESTE DE DNA

Informagoes sobre os Testes Genéticos Box4Pets

O objetivo do teste genético da Box4Pets é fornecer aos tutores e criadores informacodes rele-
vantes para prevencado de doencas e promover praticas para melhorias na sadde animal. No
entanto, a heranca genética ndo é um processo simples e apresenta alguns fatores complican-

tes. Abaixo estdo alguns informacdes para ajudar a esclarecer esses fatores.

1 Algumas doencas podem apresentar sinais do que os geneticistas chamam de “heterogenei-
dade genética”. Este é um termo para descrever um condicdo aparentemente Unica que pode
ser causada por mais de uma mutacdo e/ou gene.

2) E possivel que exista mais de uma doenca que se apresenta de forma semelhante e segrega-
da em uma Unica raca. Essas condicdes - embora fenotipicamente semelhantes - podem ser

causadas por mutacdes e/ou genes separados.

3) E possivel que a doenca que afeta sua raca seja o que os geneticistas chamam de “doenca
oligogénica”. Este € um termo para descrevem a existéncia de genes adicionais que podem
modificar a acao de um gene dominante associado a uma doenca. Esses genes modificadores
podem, por exemplo, dar origem a uma idade varidvel de inicio para uma condicdo particular,
ou afetar a penetrancia de um mutacéao particular, de modo que alguns animais podem nunca

desenvolver a doenca.

A gama de doencas hereditarias continua a aumentar e vemos algumas que sao relativamente
benignas e outras que podem causar doenca grave e/ou fatal. O diagndstico de qualquer
doenca deve ser baseado na histdria de pedigree, sinais clinicos, histdria (incidéncia) de

a doenca e o teste genético especifico para a doenca. A penetracdo de uma doenca sempre
variara ndo so de raca para raca mas dentro de uma raca, e ird variar com diferentes doencas.
Fatores que influenciam a penetrancia sdo genética, nutricdo e meio ambiente. Embora o teste
genético deva ser uma prioridade para os criadores, recomendamos fortemente que tempera-

mento e o fenodtipo também deve ser considerado durante a reproducao.

A Box4Pet parceira da Orivet Genetic Pet Care tem como objetivo atualizar frequentemente os
criadores e tutores com as pesquisas mais recentes da literatura cientifica. Se criadores ou

tutor tiver alguma duvida sobre uma determinada condicdo, entre em contato conosco por

email contato@box4pets.com.br e ficaremos felizes em responder a quaisquer perguntas.
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COMO A COR DA PERs
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Ao interpretar o resultado dos testes genéticos para cor da pelagem, é importante
utilizar uma sequéncia de passos, demonstrada no organograma abaixo da esquer-
da para a direta. Isto porque a cor aparente em pelo e pele ndo é determinada por
um gene somente, mas sim pela unido de varios genes. A figura abaixo demonstra o
primeiro raciocinio a ser utilizado para entender a relacao entre os resultados dos
testes genéticos de seu animal, e a cor que vocé consegue visualizar.

Antes de comecar lembre-se que podem existir dois tipos de pigmento no pelo e
pele de seu cao, denominados de eumelanina e feomelanina. No interior da célula
da pele, a eumelanina é primeiramente produzida, e depois modificada para feome-
lanina, um processo chamado de “extensao”. Veja algumas diferencas entre os
pigmentos:

- eumelanina: pode ter cores preta, marrom (chocolate ou figado), azul (blue) ou
isabela (lilac). Quando o cdo soé produz eumelanina, terd a mesma cor no pelo e na
pele (trufa, coxins)

- feomelanina: pode ter qualquer intensidade do pigmento de cor amarelada,
variando desde o mais forte, com cor quase avermelhado, até o mais fraco com cor
creme, quase branca. Em alguns cdes é facil confundir o avermelhado com o
marrom; porém uma dica para diferenciar é avaliar a cor da pele: quando trufa for
igual a cor do pelo, serda marrom, pois € eumelanina. Jad quando o cao tiver pelo aver-
melhado, mas trufa de cor diferente (p. ex. preta), ele terd feomelanina no pelo. Os
nomes para as cores destes caes sao extremamente variaveis, dependendo da rac¢a,
e incluem: vermelho, dourado, amarelo, laranja, zibelina, sable, apricot, fulvo, etc...
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la e 1b* : diferentes formas de producgdo de feomelanina. Muitas vezes ndo é possivel identificar o
motivo genético de producdo deste pigmento (se “ee” ou "Ay_"). Porém em cdes com pelagem
amarelada com mascara, esta pelagem sera devido a variante “Ay” (1b). Em ambos os casos, a agdo
de alguns genes, incluindo o gene “I" fard com gue a feomelanina seja mais “intensa” (ll,

avermelhada- ), "mediana” (li, amarelada ) ou “clara” (ii, creme :] ). Estes
cdes terdo pele de cor diferente, de forma que trufa e coxins terdo a cor da eumelanina produzida
pelo cdo.

2: pelagem preta (dominante=2a; recessiva = 2b) devido & deposicio de eumelanina. Pele de
mesma cor, de forma que trufa e coxins serdo também pretas. No caso da acdo do gene “D”, cdes
“dd"” terdo eumelanina preta diluida (“dd”, azul - ), © que também ocorre na pele. Com o
conhecimento do fendtipo apenas do cdo, ndo é possivel diferenciar o motivo genético da cor,
embora o preto dominante seja muito mais comum gque o recessivo. Este udltimo & bastante
caracteristico de algumas racas, como o Pastor Alemao.

3: pelagem marrom (dominante=3a; recessiva = 3b) devido a deposicdo de eumelanina. Pele de
mesma car, de forma que trufa e coxins serdo também marrons. No caso da acdo do gene “D”, cdes
“dd"” terdo eumelanina marrom diluida (“dd", isabela[:], 0 gque também ocorre na pele. Com o
conhecimento do fendtipo apenas do cdo, ndo & possivel diferenciar o motivo genético da cor,
embora o marrom dominante seja muito mais comum que o recessivo.

4a e 4b: exernplos de pelagem do tipo "agouti”, na qual em um mesmao fio de pelo se depositam
eumelanina mais proxima a raiz, feomelanina na parte do meio, e novamente eumelanina na ponta
do pelo. Quando eumelanina € preta, e feomelanina é creme, o cdo fica com aparéncia de cinza,
denominado de “cinza lobo™( D }; no entanto tanto a eumelanina pode ser também azul,
marrom ou isabela, como a feomelanina pode ser avermelhada ou amarelada.

5a e 5b: exemplos de pelagem bicolores, onde e eumelanina se deposita uniformemente ao longo
de todo o fio, mas em algumas areas do corpo, e 0 mesmo ocorre com a feomelanina, porém em
outras areas do corpo. Em muitas racas, esta pelagem bicolor é denominada de “preto e canela” ou
“black and tan” (52); em outras ragas (devido a agdo da variante no gene As), esta distribuicdo &
chamada de “capa preta”. Como eumelanina também pode ser marrom, € possivel gque ocorra o
“marrom e canela” (5b, ou “chocotan”), e qualguer tipo de eumelanina pode estar também diluida,
formando cdes bicolores “azul e canela” ou “isabela e canela”. Da mesma forma, a intensidade da
feomelanina, responsavel pelas regides “tan”, também pode variar de avermelhado a creme.

* Existem coloragoes ligeiramente diferentes determinadas por diferentes variantes “Ay”, que ainda
ndo sdo diferenciadas por testes genéticos comerciais. Esta variante pode determinar a deposigdo
de feomelanina praticamente no pelo inteiro, com somente as extremidades do pelo com
eumelanina [muitas vezes parecendo apenas uma “sombra” na pelagem, e outras vezes nem sendo
visivel); em outras vezes a mesma variante determina “sobreamentos” visiveis em cdes com
feomelanina. Isto ocorre porque esta variante determina que a feomelanina se deposite da raiz até
a metade (ou mais) do pelo, enquanto a eumelanina se deposita na extremidade restante. Estes
cdes possuem uma ampla variagdo de nomes, que variam entre racas. Estdo agui incluidos os
zibelinas, "sables”, apricots, fulvos, etc.




bosd

.com.br

GENE E 5 VARIANTES

- O gene E recebeu esta sigla por causa da palavra “extensao”, que se refere a modi-
ficacdo de feomelanina em eumelanina. Quando normal, este gene é um dos
responsaveis pela producao de eumelanina em pelo e pele. Suas variantes impedem
a modificacdo para eumelanina em todo o corpo, somente em regides da face, ou
ainda mantem eumelanina somente na face (as chamadas “mascaras”). A tonalida-
de e distribuicdo da eumelanina depende do conjunto com outros genes.

- C3es E/E ou E/e, quando em combinacdo com outros genes, poderao ter o tipo de
preto denominado de “preto dominante”.

- As tonalidades de creme/amarelado/dourado, claras ou intensas, produzidas pelas
variantes recessivas do gene E (“e, €2 ou e3”) ocorrem somente em pelagem,
enquanto a cor da pele ird depender da acdo de outros genes. A pelagem do
cachorro com duas variantes (homozigoto) terd inteiramente feomelanina, ou seja,
vermelho / amarelo / dourado/ creme / damasco / branco / trigo. Note que em
algumas racas o fenodtipo pode variar de creme para branco em vez de amarelo para
vermelho. Tons podem variar entre irmaos de ninhada.

- Caes ee (qualguer variante recessiva e, e2 ou e3), quando em combinacdo com
outros genes, poderao ter a pelagem branca.

- O gene E possui uma variante dominante (E™) que determina a localizacao de
eumelanina somente na face, em torno da trufa. Esta caracteristica € chamada mas-
cara melanica, e por ser dominante, ird ocorrer mesmo quando em combinacdo com
outras variantes.

- Para ter o resultado final da composicdo de seu cao para o gene, redna os resulta-
dos de todas as variantes do gene E, e utilize a tabela abaixo, conforme exemplo.
Lembre-se que sempre que aparecer somente a letra “E” simples, estd indicando
que ali ndo existe a variante testada. :

Exemplo 1 de resultados das variantes:

- variante ‘e’ EE

- variante ‘e2’: Ee2 . variante e2 detectada

- variante ‘e3’: EE

- variante ‘E®”: EE

- variante ‘E™ : Em E . variante E™ detectada
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| Mascara Mascara | Mascara Mascara Mascara Mascara
melanica melanica | melanica meldnica melanica meldnica
(25 Mascara Mascara | Mascara Mascara Mascara Mascara
(Wl melinica grizzle/ | grizzle/ grizzle/ grizzle/ grizzle/
domino | domino domino domino domino
E Mascara Mascara | Outracor QOutra cor Qutra cor QOutra cor
melénica grizzle/
domino
I Mascara Mascara | Outra cor Creme/ Creme/ Creme/
melanica grizzle/ amarelo/ amarelo/ amarelo/
domino dourado/ dourado/ dourado/
avermelhado | avermelhado | avermelhado
» M Mascara Mascara | Qutra cor Creme/ Creme/ Creme/
melénica grizzle/ amarelo/ amarelo/ amarelo/
domino dourado/ dourado/ dourado/
avermelhado | avermelhado | avermelhado
el Mascara Mascara | Outra cor Creme/ Creme/ Creme/
meléanica grizzle/ amarelo/ amarelo/ amarelo/
domino dourado/ dourado/ dourado/
avermelhado | avermelhado | avermelhado

*a variante EG so se manifesta em cades kyky e ay_

Exemplo 2 de resultados das variantes:

- variante ‘e’: EE

- variante ‘E®”

variante ‘e2’:

variante ‘e3’:

variante ‘E™”

EE

EeE .

' EE
- EE

variante e3 detectada

)

1Sl Mascara Mascara | Mascara Mascara Mascara Mascara
melanica melanica | melanica melanica melanica melanica
[l Mascara Mascara | Mascara Mascara Mascara Mascara
(Al melanica grizzle/ | grizzle/ grizzle/ grizzle/ grizzle/
domino | domino domino domino domino
E Mascara Mascara | Qutra cor Outra cor Qutra cor Qutra cor
melanica grizzlef/
domino
Bl Mascara Mascara | Outra cor Creme/ Creme/ Creme/
melanica grizzle/ amarelo/ amarelo/ amarelo/
domino dourado/ dourado/ dourado/
avermelhado | avermelhado | avermelhado
YA Mascara Mascara | Outra cor Creme/ Creme/ Creme/
melanica grizzle/ amarelo/ amarelo/ amarelo/
demino dourado/ douradof dourado/
avermelhado | avermelhado | avermelhado
el Mascara Mascara | Outra cor Creme/ Creme/ Creme/
melanica grizzle/ amarelo/ amarelo/ amarelo/
domino dourado/ douradof dourado/
avermelhado | avermelhado | avermelhado

* ESse manifestando somente em cies kyky e atat
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GENE K 5varianTEs

- a atuacado deste gene so é visivel em caes que fizeram a extensdo para eumelanina,
ou seja, que possuem ao menos um “E” (E_ ) no gene E. Caes “ee” (qualquer varian-
te recessiva) terdo feomelanina em pelagem, e a acdo do gene K nao sera percebi-
da. Assim, o cdo terd pelagem amarelada/avermelhada independente do resultado
no gene K.

- cdes com a variante dominante (K ou KB) nao irao expressar o gene “A” na pela-
gem.

- existem trés variantes no gene K com a seguinte hierarquia de dominancia: K > Kbr
> k. O primeiro (K) representa preto dominante (ou marrom), o segundo (Kbr)

representa pelagem tigrada, e o terceiro (ky) possibilita a expressao do gene “A)

-emcdes K_,E_e B_, apelagem serad solida e preta; ja cdes K_, E_ e bb, serd sdlida
e marrom

- para interpretar a cor de animais com resultado kyky neste gene, é necessario
avaliar em conjunto o resultado do gene “A”, uma vez que devido a variagcao neste
segundo gene, o cao pode ser fulvo, apricot, zibelina (sable), cinza lobo (agouti),

preto e canela, marrom e canela, ou ainda preto ou marrom recessivos. Na presenca
de areas brancas, pode, ainda ser tricolor.

GENE B 6 VARIANTES

- O gene B é um dos genes com maior variacdo dentre os genes para cor de pela-
gem, e muitas variantes ja foram descritas, cujos resultados estdo demonstrados no
seu laudo. Desta forma, para interpretar o resultado final da composicao de seu cao
para o gene, relna os resultados de todas as variantes do gene B, e utilize a tabela
abaixo, conforme exemplo. Lembre-se que sempre que aparecer somente a letra “B”
simples e maiuscula, esta indicando que ali ndo existe a variante testada.

Exemplo 1 de resultados das variantes:

- variante ‘b>: BB

- variante ‘b®: BB

- variante ‘b®: Bb¢ . variante bc detectada

- variante ‘b®”’; BB

- variante ‘b¢”: BB

- variante ‘b"’: Bb" . variante b" detectada
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B preto preto preto preto preto preto preto

b* preto marrom marrom marrom marrom marrom marrom
bd preto marrom marrom marrom marrom marrom marrom
b® preto marrom marrom marrom marrom marrom marrom
b* preto marrom marrom marrom marrom marrom marrom
b® preto marrom marrom marrom marrom marrom marrom
bh reto marrom marrom marrom marrom marrom marrom

P

*lembrando que dependendo do resultado do gene D, o pelo pode ser azul em vez de preto,
ou isabela em vez de marrom.

Exemplo 2 de resultados das variantes:

variante ‘b%: BB

Bbd . variante b? detectada

variante ‘b¢: BB

variante ‘b9

variante ‘b?”’: BB

variante ‘b®”: BB

variante ‘b"”: BB

preto preto preto preto preto preto
marrom | marrom marrom marrom marrom marrom
|:> marrom | marrom marrom marrom marrom marrom
marrom | marrom marrom marrom marrom marrom
marrom | marrom marrom marrom marrom marrom
marrom | marrom marrom marrom marrom marrom
marrom | marrom marrom marrom marrom marrom

*lembrando que dependendo do resultado do gene D, o pelo pode ser azul em vez de preto,
ou isabela em vez de marrom.
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GENE FGF5 5 VARIANTES

- O gene FGF5 possui diversas variantes que causam o aumento do comprimento
da pelagem em cdes. Algumas, so foram descritas em racas especificas, porém
outras estdao presentes dentro da mesma raca. Especialmente neste segundo caso,
é importante avaliar os resultados do gene FGF5 em conjunto. Desta forma, para
interpretar o resultado final da composicdo de seu cdo para o gene, redna os resul-
tados de todas as variantes do gene FGF5, e utilize a tabela abaixo, conforme exem-
plo. Lembre-se que sempre que aparecer somente as letras “Sh”, estd indicando que
ali ndo existe a variante testada, indicando o gene para pelo curto (short hair). Qual-
quer variante para pelo longo (Lh) é recessiva em relacdo ao pelo curto.

Exemplo 1 de resultados das variantes:

- variante ‘LhT: Sh Sh

- variante ‘Lh2’: Sh Sh

- variante ‘Lh3": Sh Lh3 . variante Lh3 detectada

- variante ‘Lh4”: Sh Sh

- variante ‘Lh5”: Sh Lh5 . variante Lh5 detectada

{

Sh curto curto curto curto curto Curto

Lhl curto longo longo longo longo longo

Lh2 curto longo longo longo longo longo

Lh3 curto longo longo longo longo longo

 Lh4 | curto longo longo longo longo longo
|:> Lh5 curto longo longo _ longo longo

Exemplo 2 de resultados das variantes:

- variante ‘Lh1: Sh Sh

- variante ‘Lh2’: Sh Lh2 . variante Lh2 detectada
- variante ‘Lh3’: Sh Lh3

- variante ‘Lh4”: Sh Sh

- variante ‘Lh5”: Sh Lh5
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Interacdo entre os genes MC5R e RSPO2 determinando o grau de queda de pelo
Para Interpretacdo do resultado do teste MC5R relacionado com grau de queda de
pelo, utilize a tabela abaixo, que leva em conta também o resultado do gene RSPO2:

SD/sD

SD/sd

scl/f/sd
=baixa; 1 = média baixa;, 2=média; 3=média alta; d=alta

GENE KRT71- 2 VARIANTES

A variadncia incompleta percebida nas variantes do gene KRT71indica uma gradacao
de fendtipo entre o ndo portador da variante (CC), o portador de uma cdpia (Cc) e
o portador de duas copias (cc), no sentido do pelo mais liso ao mais encaracolado.
Ambas as variantes cl e c2 possuem o mesmo efeito, e devem ser interpretadas em
conjunto da seguinte forma:

Exemplo 1 de resultados das variantes:
- variante ‘c1’: C cl . variante c1 detectada

- variante ‘c2’: C c2 . variante c2 detectada

ondulado

c | cl
S liso ondulado
(%8 ondulado | encaracolado

> |G

encaracolado

encaracolado
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Exemplo 2 de resultados das variantes:
- variante ‘c1’: C cl . variante c1 detectada

- variante ‘c2: C C

» liso ondulado

ondulado | encaracolado | encaracolado

ondulado | encaracolado | encaracolado

GENE M - 7 VARIANTES

A figura abaixo demonstra de forma esquematica a correspondéncia entre o tamanho do
gene M avaliado em laboratorio, que varia devido ao polimorfismo do niumero de nucleoti-
deos “A” na regiao, também conhecido como “tamanho da cauda poli A”. De forma geral,
quanto maior este tamanho, maiores e mais evidentes serdo areas com pouca pigmenta-
¢cdo, chegando até a variante “Mh”, relacionada a grandes areas brancas e a um padrao
similar aquele determinado pela variante do gene “H” (arlequim), exclusiva do Dogue
Alemao.

200 - 231- 247 - 255- 265- 268 -
230 246 254 264 268 280

NN b/

£ m - M /MC-@/ MJaJ/MaJW/M/ M

171 200 280

As sete variantes obedecem a uma hierarquia de dominancia aproximada, de forma que é
possivel prever o fendtipo com base no resultado do teste genético, na maioria das vezes.
A tabela abaixo indica esta correspondéncia, assim como descreve o fenotipo aproximado
que é esperado para cada resultado. Os problemas de saude relacionados incluem princi-
palmente surdez e problemas oftdlmicos, mas ndo estdo restritos a estes. E de suma
importancia levar em conta a chance destes problemas, para direcionar acasalamentos,
impedindo o nascimento de filhotes com altas chances de surdez, por exemplo.
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Resultados do | Fendtipo Descrigio do fendtipo Problemas de
teste genético esperado saude
Mh Mh & Duplo merle | Areas exlensas com pelagem Muito frequentes e

MR fipo arlequim | branca (podendo ser quase graves
totalmente brancos); algumas
regibes merle, e poucas regibes
pigmentadas. Olhos azuis (um ou
ambos)

Mh_* Merle tipo Muitas areas com pelagem branca; | Possiveis, mas

arlequim aglgumas regides merle e regides nao tao graves
pigmentadas. Olhos azuis (um ou
ambos)

MM Duplo merle Areas extensas com pelagem Frequentes e
branca, em menor quantidade; graves
algumas regides merle, & poucas
regides pigmentadas. Olhos azuis
(um ou ambos)

M Ma e M Ma+ Merle Merle com varias areas brancas (mals Fossiveis
do gue somente no colar irlandes).

Olhos azuis (um ou ambos)

M Mc & M Mc+ Merle Merle cléssico: padrio tweed pode ser | Raros
epresso, podendo ou ndo ter dreas
embranquecidas. Pode ou ndo ter
alhos azuis.

Mm Merle Merle classico Ausentes

Maha, Merle Pode ser referido como Possivels, porem

variavel, e “patchwork/tweed”: grandes dreas de | ranes
ferente do plgmento sélido e outras com dreas
pﬂédr%ﬂ merle; frequente algumas dreas
classico) embranguecidas. Pode ter um ou
ambos olhos azuis
MaMa+ Merle Grandes dreas com padrio merle, e Raros
(varidvel, & poucas e pequenas dreas de cor escura;
iferente do sem drea embranguerida; pode ter um
pdaaisréign} ou ambos olhos azuis
Ma+Ma+ Merle Grandes dreas com padrdo merle, Raros
(variavel, e fundo diluido com pequenas e poucas
diferente do areas de manchas pigmentadas; pode
&1"5'5%0} ter manchas brancas; pode estar
presente padrio tweed, patchwok;
pode ter olhos azuis.
Ma+Mc+ ?ﬂel’ig Grandes dreas com padrio merle, Raros
‘-_’ﬂﬂ' vel, @ furndo diluide com pequenas & poucas
diferente do ireas de manchas pigmentadas; pode
pdaaisréign} ter manchas brancas; pode estar
presente padrdo tweed/patchwok;
pode ter olhos azuis.
Ma+Mc e Pode ser Diluigdo da cor frequente, similar a Raros
Ma+m merle merle diluide, sem marcagbes
d(""a“a"’al- 8 definidas; sem drea embranguecida;
iferente do pode ter alho azul;
padrao !
cléssico)
Ma Mc Sem padrao Pode olho szul; cor solida, ou sombreada; Raros
merle tipico pode mostrar alguma diluigio de cor; pode
acorrer subpels mais claro, especialmente em
pelagens longas; sem dreas embrancuecidas

Ma m Sem padrido Pade mostrar alguma diluicio de cor; Ausentes

merle tipico pode acorrer subpelo mais clara,
especialmente em pelagens longas;
dreas mais claras em orelhas, pescogo e
cauda

Mche, McMc+, Pelagem Menhuma drea embranguecida; Ausentes

Mc+Me+, Mctm | sdlida algumas vezes uma pequena diluicac

ou Mem para o marrom & vista, especialmente
em pelagens longas

M Pelagem Ausentes

solida

*Mh_ se refere a todas as possibilidades de gendtipos que nao tenham sido listados no caso anterior: Mh Ma+, Mh

Ma, Mh Mc+, Mh Mc, Mh m








