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IMPORTANCIA DE LAS ENFERMEDADES 
HEREDITARIAS

Bienestar animal Manejo de nuestros 
pacientes

Asesoramiento: 
interpretación de 
resultados, elección de 
una mascota 

Modelo de estudio para 
la especie humana



ELECCIÓN DE MASCOTAS

• Estética, tamaño, movimiento, calidad del 
pelaje. 

• Valor económico, inteligencia, relación
filogenética con el ser humano, significado
cultural e histórico. 

• Peligro potencial
• Daño a personas o a sus pertenencias
• Características predadoras



Algunos rasgos
comportamentales
son hereditarios





¿SON ÚTILES LOS TESTS 
GENÉTICOS?

Nunca se deben
dejar de excluir

otras
enfermedades

con signos
clínicos similares

Coste
económico

La medicina
genética de 

precisión podrá
ayudar aún más

en el futuro.

Dificultades de la 
interpretación



Inconvenientes de los tests 
comerciales de venta
directa al cliente

• La identidad del animal puede no ser 
correcta

• El número de variantes analizada
puede ser insuficiente

• Limitaciones tecnológicas: Cuántos
más tests se ofrecen en el pack, mayor 
es la probabilidad de imprecisión en
los resultados.

• Falta de asesoramiento adecuado

WSAVA: https://www.vet.upenn.edu/research/academic-
departments/clinical-sciences-advanced-medicine/research-
labs-centers/penngen/tests-worldwide



¿Cuántas enfermedades hereditarias son 
comunes?

Lyons LA, Buckley RM. Direct-to-Consumer Genetic 
Testing for Domestic Cats. Vet Clin North Am Small 
Anim Pract. 2020 Sep;50(5):991-1000. doi: 
10.1016/j.cvsm.2020.05.004.

Desde 2020 se han descubierto algunas otras mutaciones, p 
ej:

• ALMS1 en Sphynx (CMH)
• TNNT2 en M Coon (CMH)

Acrodermatitis enteropática (Turkish Van)
Enfermedad autoimmune linfoproliferativa no 
neoplásica (BSH)
Defecto craneofacial (Burmés)
Gangliosidosis (Varias)
Desórdenes en la acumulación de glicógeno (Bosque 
de Noruega)
Síndrome de Hermansky-Pudlak (Donskoy)
Holoprosencefalia (Toyger)
Cardiomiopatía hipertrófica (Varias razas)
Hipocalemia (Burmés)
Hipotricosis (Birmano)
Atrofia retiniana progresiva (Varias razas)
Poliquistosis renal (Persa, Siberiano)
Deficiencia de piruvato kinasa (Abisinio)
Espasticidad  (Devon Rex)
Atrofia muscular espinal (M Coon)



Aún no se han identificado 
todas
• Síndrome de dolor orofacial felino

• “Diabetes mellitus” en el Gato Burmés 

• Asma en gatos siameses y afines 

• Gatitos de pecho plano 

• Linfoma mediastínico en gatos siameses 

• Luxación rotuliana 

• Displasia de cadera 

• Estenosis o disfunción pilórica en gatos siameses 

• Amiloidosis

• Adenocarcinoma de intestino delgado en gatos siameses 

• Estrabismo (estrabismo, bizco) en gatos siameses

• Otras?



Cardiomiopatía hipertrófica

• Genes identificados y modo de 
herencia: 
• MYBPC, TNNT2  Maine Coon , AD
• MYBPC Ragdoll, AD
• ALMS1 Sphynx, AD

• Diagnóstico: ecocardiografía
• Otras enfermedades con signos 

similares: CMH secundaria, 
hipertiroidismo, hipertensión… 

• Tratamiento: Tto CM. Tratar 
enfermedad subyacente, 
prevenir ATE. 



¿Tiene sentido hacer
cribado?

• No se efectúa en todos los animales
• Difícil de detectar en algunos casos, ej: 

• Enfermedad subclínica leve
• Animales jóvenes

• Frecuentemente, examen único de 
animales reproductores a una edad
temprana y en condiciones no ideales. 

• No existen estándares de formación en
examinadores o equipo utilizado. 



Osteocondrodisplasia
• TRPV4, AD, penetrancia incompleta

• Diagnóstico: examen físico, radiografía, otras técnicas de 
imagen. 

Anomalías espinales, cojera, reticencia a saltar, paso rígido, 
anomalías distales en las extremidades, inflamación de la región 
plantar tarsometatarsal, cola corta gruesa sin flexibilidad. 

• Otras enfermedades con signos similares:
Enfermedad articular degenerativa, tumores, secundarias 
(nutritional, poliartropatías)

• Tratamiento = artritis



Espina bífida

• Genes identificados y modo de 
herencia: TBX-1, AD, Gato Manx
• Diagnóstico: 

• Examen físico
• Radiografía, mielografía, otras 

técnicas de imagen. 
• Cuanto más corta la cola, mayor 

es la posibilidad de problemas al 
orinar y al defecar y desórdenes 
de movilidad en las extremidades 
posteriores. 
• Artritis



Espina bífida

• Anomalía del desarrollo de la 
columna vertebral 
• Falta de control de la micción y la 

defecación 
• Falta de control de las extremidades 

posteriores (parálisis parcial).

Ricci E, Cherubini GB, 
Jakovljevic S, Aprea F, 
Cantile C. MRI findings, 
surgical treatment and 
follow-up of a 
myelomeningocele with 
tethered spinal cord 
syndrome in a cat. J 
Feline Med Surg. 2011 
Jun;13(6):467-72



Espina bífida
• Manejo: tratamiento de soporte, ¿cirugía?. 



Atrofia muscular espinal

• LIX1-LNPEP (supresión parcial), AR, 
M Coon
• Pérdida de neuronas en la médula
• Debilidad muscular
• Signos clínicos. 3-6 meses de edad. 

Dificultad para saltar. 
• Manejo: Pueden vivir una vida 

relativamente normal en el interior 
y no sentir dolor.



Distrofia muscular 
hipertrófica
• Gen no identificado
• Ligada al sexo
• Deficiencia de distrofina
• Debilidad muscular e hipertrofia

compensatoria
• Hiperplasia lingual, disfunción

esofágica, hipertrofia miocárdica, 
hipertrofia diafragmática, etc. 

• Fallo renal secundario
Wrzesinski, et al l(2021). Clinical aspects, food management, and clinical 
evolution of a cat with hypertrophic muscular dystrophy. Aspectos clínicos, 
manejo alimentar e evolução clínica de um gato com distrofia muscular 
hipertrófica. Ciência Rural. 52. 2. 



Distrofia muscular 
hipertrófica
• Diagnóstico: Signos clínicos, 

inmunohistoquímica, aumento de 
ALT, AST y CK, organomegalia, etc.

• Tratamiento: no existe
• Manejo: 

• Dieta de grano pequeño
• Alimento húmedo en pequeñas 

cantidades, varias veces al día. 
• Aumento de la disponibilidad de agua
• Adición de agua al alimento seco

Wrzesinski, et al l(2021). Clinical aspects, food management, and clinical 
evolution of a cat with hypertrophic muscular dystrophy. Aspectos clínicos, 
manejo alimentar e evolução clínica de um gato com distrofia muscular 
hipertrófica. Ciência Rural. 52. 2. 



Espasticidad o miopatía
(Devon Rex)

• COLQ, AR

• Diagnóstico:
• Debilidad muscular más acentuada en 

cabeza y cuello. 
• Protrusión de las escápulas, tolerancia 

reducida al ejercicio. 
• Megaesófago y/o neumonía por 

aspiración.
• El espasmo laríngeo es la causa de 

muerte más habitual en estos gatos. 



Espasticidad o miopatía
(Devon Rex)

• Otras enfermedades con una 
presentación similar: miotonía congénita, 
distrofia muscular felina por deficiencia de distrofina, 
deficiencia de laminina alfa 2, miastenia gravis
congénita. 

• Tratamiento: No existe.



HIPOCALEMIA

• Genes identificados y modo de 
herencia: WNK4, AR/ Burmés

• Deficiencia de lisina en una 
proteína presente en la nefrona 
distal. 

• Diagnóstico: Signos clínicos 
debilidad muscular (ej: 
ventroflexión cervical), niveles 
bajos de potasio sérico 
(mediciones en serie), 
identificación de la mutación 
genética. 



HIPOCALEMIA

• Otras enfermedades con signos 
similares: distrofias musculares, miositis por T 
gondii, polimiositis inmunomediada, intoxicación por 
organofosforados, envenenamiento, otras patologías 
que causan pérdida de potasio. 

• Tratamiento: Suplemento potásico. 
• Pronóstico: 
• 50% resolución a 1 a 2 años de 

edad 
• 50% episodios recurrentes de 

debilidad. Los signos reaparecen si se 
interrumpe la suplementación



POLIQUISTOSIS RENAL

• Genes identificados y modo de 
herencia: PKD-1 (Persas, AD), PKD-2 
(Siberian, ¿AR?)
• Es posible que existan otros
• Diagnóstico: Ecografía, urografía 

intravenosa, TC, MRI. Quistes en 
riñones (a veces también en hígado).  

Sherk 2014, Feline Polycystic Kidney Diseases 
Clinician Brief



POLIQUISTOSIS 
RENAL

• Otras razas afectadas: Razas exóticas 
de pelo corto, himalayo, británico de 
pelo corto, americano de pelo corto, 
Burmilla, Ragdoll, Maine Coon, Neva
Masquerade y Chartreaux, otras
• 6% de la población felina (Lyons et al 

2004)
• Hiperplasia del epitelio tubular, 

obstrucción del flujo de orina
• ¿Ciliopatía?
• Aparición de signos clínicos: 7 años de 

edad (3-10)



POLIQUISTOSIS RENAL

• El ritmo de progresión varía 
entre individuos.
• Otras enfermedades con signos 

similares: Otros quistes, otras 
enfermedades renales
• Tratamiento = ERC (¿Periodos de 

ayuno?*)



DEFICIENCIA DE PIRUVATO KINASA

• Genes identificados y modo de 
herencia: PKLR, AR (Abisinio)

• Diagnóstico: Anemia, aumento 
reticulocitos agregados, 
hiperglobulinemia, 
hiperbilirrubinemia y aumento de 
las enzimas hepáticas, colelitos
deficiencia de PK. Alayash A. I. (2021). Targeting the red cell enzyme pyruvate kinase with 

a small allosteric molecule AG-348 may correct underlying pathology of 
a glycolytic enzymopathy. Haematologica, 106(1), 9–11



DEFICIENCIA DE PIRUVATO KINASA

• Otras enfermedades con 
signos similares: hemólisis, 
AHIM, enfermedades  
infecciosas.
• Tratamiento: Transplante de 

M.O (descrito en perros), 
esplenectomía, 
corticoesteroides, reducción 
de episodios de estrés, 
transfusión sanguínea. 



ATROFIA PROGRESIVA DE RETINA

De instauración temprana 
• Abisinio, CRX, AD
• Persa AIPL1, AR)

Media (Bengala, KIF3B, AR)
Tardía (Abisinios, CEP290, AR)

Forma AD- PRA Rdy: Displasia de conos y 
bastones.

• Pérdida de la visión a los 12 a 16 meses 
de edad.

Forma AR- PARA rdAC: Degeneración de conos 
y bastones. Afecta a más razas.

• Progresiva



ATROFIA PROGRESIVA 
DE RETINA

• Diagnóstico: Signos clínicos, Examen 
de retina (oftalmoscopía directa, 
electroretinografía). 
• Otras enfermedades con signos 

similares: Causas de ceguera centrales 
o periféricas, hipertensión, retinopatía 
tóxica (enrofloxacina). 



ENFERMEDADES OCULARES 
DE HERENCIA FAMILIAR



ACRODERMATITIS 
ENTEROPÁTICA

SLC39A, AR (Turkish Van)

Codifica un transportador 
intestinal de Zn necesario para 
su absorción



ACRODERMATITIS 
ENTEROPÁTICA

Diagnóstico: Signos clínicos de progresión rápida
• Signos sistémicos: retraso en el crecimiento, 

anorexia, fiebre, deshidratación, retraso en el 
crecimiento

• Piel escamosa, alopecia, dermatitis húmeda, 
erosiones y úlceras focales. 

• Distribución ventral y distal & uniones 
mucocuténas, parte cóncava de las orejas y 
almohadillas. 

• Pioderma secundaria
Kiener S, Cikota R, Welle M, Jagannathan V, 
Åhman S, Leeb T. A Missense Variant in 
SLC39A4 in a Litter of Turkish Van Cats with 
Acrodermatitis Enteropathica. Genes (Basel). 
2021 Aug 25;12(9):1309



ENFERMEDAD AUTOINMUNE 
LINFOPROLIFERATIVA NO 
NEOPLÁSICA

• SLC39A, AR (British Short Hair). 
• Acumulación de células 

inmunitarias en la linfa ganglios 
linfáticos y el bazo à hiperplasia
• Presentación temprana (6-8 

semanas) y progreso rápido (2-3 
semanas) 



ENFERMEDAD AUTOINMUNE 
LINFOPROLIFERATIVA NO 
NEOPLÁSICA

• Presentación temprana (6-8 
semanas) y progreso rápido 
(2-3 semanas) 
• Signos clínicos: distensión 

abdominal, anemia, letargo y 
pérdida de peso. 
• Los gatitos afectados mueren 

o son sacrificados dentro de 
un corto tiempo (4 semanas) 
tras la presentación



¿Cómo puedo 
contribuir a la 

erradicación de 
enfermedades 

hereditarias?

• Desaconsejar la reproducción en animales 
con alteraciones en las que se reconoce o 
se sospecha una etiología hereditaria
• Los criadores y genetistas trabajan juntos 

en la erradicación de anomalías 
hereditarias. Cuando no se dispone de 
pruebas genéticas, obtener información 
detallada sobre el árbol genealógico del 
paciente
• Inclusión de una prórroga del tiempo de 

garantía en el caso de defectos 
hereditarios. 



OTROS DEFECTOS GENÉTICOS 
QUE NO DEBERÍAN 
PERPETUARSE EN GATOS
• BRAQUICEFALIA SEVERA EN GATOS PERSA Y OTRAS 

RAZAS: problemas respiratorios, oculares, 
maloclusión dental, otros

• GATOS SIN PELO: protección, calor, comunicación
(piloerección). 

• GATOS ENANOS O PATICORTOS: reducción de la 
movilidad.


