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Malattie Oculari

* Congenite :(per definizione presenti alla nascita) spesso
ereditarie o con predisposizione di razza;

* Non congenite (acquisite): ereditarie (per definizione malattie
di sviluppo, compaiono dopo la nascita):

* (Acquisite non ereditarie).




Malattie Oculari ereditarie

* “Hereditary Eye Diseases” (KP-HED):;

* Known HED: (K-HED), di provata ereditarieta, ovvero e stata
identificata la mutazione genetica ed esiste un test genetico
disponibile (sono ancora pochi e non per tutte le malattie);

* Presumed HED: (P-HED), di presunta (ma non certa)
ereditarieta, perche non e stata ancora identificata la
mutazione genetica e non e quindi disponibile un test
genetico affidabile.




Quando una malattia puo
essere considerata ereditaria
in una determinata razza?

* Quando la frequenza in quella razza e piu alta che in altre;
* Quando la frequenza aumenta nella medesima razza;

* Quando la frequenza e piu grande in soggetti imparentati;
* Quando ha aspetto e localizzazione particolari;

* Quando ha eta di insorgenza e progressione particolari;

* Quando e uguale a patologie dimostrate ereditarie in altre
razze;

* Quando si suppone una base genetica, ma non e stata
individuata la mutazione.




Percheé attuare un programma
di prevenzione e controllo della
malattie oculari ereditarie?

* Per ridurre lI'incidenza di malattie oculari gravi e
spesso invalidanti;

* Per migliorare il benessere dei nostri animali;
* Per fornire maggior garanzia agli acquirenti;

* Per migliorare il “pool” genetico di razza;

* Per elevare la qualita dei soggetti allevati;

* Per bloccare la diffusione di malattie oculari gravi ed
emergenti.




Come attuare un programma
di prevenzione e controllo della
malattie oculari ereditarie?

* Sottoporre a visita oculistica specialistica tutti i
soggetti (adulti) destinati alla riproduzione (esame da
ripetere annualmente);

* Associare alla visita la richiesta di esecuzione di test
specifici genetici disponibili per ogni razza presso
laboratori accreditati (una volta sola nella vita);

* Non riprodurre i soggetti affetti (anche se di pregio!) e,
per alcune patologie gravi, anche i figli di tali soggetti:

* Sterilizzare ( o comunque NON utilizzare) i soggetti
malati.
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Persistenza Membrana
Pupillare (PPM)

Alta incidenza (>2-6 sett);

Da segni clinici inosservati fino a gravi deficit visivil
PPM iride-iride;
PPM iride-cornea;
PPM iride-lente.
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Cataratta (ereditaria)

* Nel cane spesso cataratte genetiche; molte razze colpite, eta
variabile; evolutive e non evolutive; sempre esclusione dalla
riproduzionel;

* 160 razze con sospetta ereditarieta (tratto autosomico
recessivo semplice);

* solo un gene identificato (HSF4).

* Nellluomo la maggior parte delle cataratte ereditarie sono
congenite, mentre nel cane compaiono prevalentemente in
eta giovanile o adulta.




Ereditarieta: HSF4

Staffordshire Bull Terrier: autosomico recessivo;

Boston Terrier: autosomico recessivo (f. giovanile);

Bouledogue Francese: autosomico recessivo (?);
Test genetico disponibile (HSF4-1);
Pastore Australiano: test genetico disponibile (HSF4-2)

“””NON ESISTONO TEST GENETICI PER LA CATARATTA PER
SCHNAUZER E PINSCHER"”

Non riprodurre soggetti malati!




CATARATTA

CATARATTA SUBCAPSULARE POLARE POSTERIORE. SCHNAUZER MEDIO
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Cataratta (Congenita)

* Definizione: Opacita della lente;
* Diagnosi: tra la nascita e le 8 sett. di vita;

* Localizzazione: opacita nucleare fetale (non evolutiva); a volte
anche corticale anteriore e posteriore (unilaterale o bilaterale,
evolutiva).




Cataratta congenita Schnauzer
Nano




* Schnauzer nano: ereditarieta recessiva;

* Opacita nucleare o subcapsulare posteriore bilaterale
(rapidamente evolutiva), spesso associata a microftalmo
(lieve).




PHPV/PHTVL 1° GRADO




PHPV/PHTVL 2°-6° GRADO




Displasia Retinica

* Anomala differenziazione retinica durante il suo sviluppo con
proliferazione di alcuni suoi elementi; formazione di “rosette”
(rosettes) con/senza “pieghe” (folds);

* Tre forme cliniche;

* Ereditarieta in molte razze;




Displasia Retinica

* “Retinal folds”: strie bianche o grigie singole o multiple,
rotonde, ovali, triangolari, lineari o curvilinee,aVo Y unio
bilaterali, zona tappetale o non tappetale (displasia focale o
multifocale; 30 razze);

* “Forma geografica”: area irregolare con zone retiniche piu
sottili insieme a zone di retina piu spessa (displasia geografica;
11 razze);

* “Forma totale o completa” (displasia retinica completa con
distacco o “non attacco”).




Displasia Retinica
MF /Geografica



Displasia Retinica ME,
Riesenschnauzer




Displasia Retinica Geografica,
Zwergpinscher




Displasia retinica

Forme ereditarie (piu comuni):

Test genetico per alcune forme (RD-OSD); “”QUESTO TEST FE’
INUTILE PER LE NOSTRE RAZZE: QUINDI NON ESISTONO TEST
GENETICI PER LE RAZZE SCHNAUZER E PINSCHER””
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Inherited retinal dysplasia and persistent hyperplastic primary
vitreous in Miniature Schnauzer dogs
Bruce H. Grahn,* Enic 8. Storcy” and Catherine McMillant
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Abserace

The obyeceves of this seady were w0 defme the clinical syndrome of rednal dysplasia
and persisicne primary vieroows in Miniamre Schnauzer dogs and desermune the cvology:
We camined 106 Minismure Schnsuzers using » hiomicroscope and indieecy
ophehakmoscope. The anterior and posecrior scgmenes of alfocwed dogs were
phosographed. Four emmclested cyes were examined ming routine lighe microscopy and
scanning clecuron microscopy. A pedigree was consuruaed and refed dogs were
eese-beed to define the mode of mberirance of this syndrome. Congenieal revnal dysplasa
was confirsned in 24 of 106 relared Miniseure Schowurer dogs. Fhysical and posemonem
exumenaesons revealed thae congeninl sbaormulities were bmseed 0 the eyes
Biomucroscopic, ndirece opiehalmoscopic, and neuro-ophthslmic examinacions
confirmed thae some of these dogs were blind secondary o bilaseral reanal dysplass
and devachment (noastsachment) (u « 13), and the renainder had generalized revnal
dysplasia (w = 11). Fifecon of these dogs were also diagnosed wich undlaenal (v = 9) or
bulareral (w = 6) persiseens hyperplassc prsmary vareous. Nueriesonal, infecesoas, or soxc
esvologies were not evident on physical, possmonemn, lighe microscopic, or tRsmising
and scanning elecyron microscopec exsminason of four sffeceed Mintswure Schasuzers.
We eamined the pedigree and desermned that an smosomal recessve mode of
imberisance was most kkely. Three tese-bred lissers mcluding those from affeceed parenes,
carrier and affecred parenes, and carmer parenes confirmed vhis mode of mberieance. This
sendy confams thae recinal dysplesa and persissen: hyperplassc prenary vereous s 3
congenieal shoormaliey thas &5 inhersed 25 an seeosceml recessive condinion in Maminere
Schnauzers
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Key Words: mherived revinal dysplasia, Misiaure Schnawser, petsasent hyperpliseic
priesary visreous, fermal derachimen

INTRODUCTION rouina thar o deached from she RPE; (i) wiehin the reuna

Revinal dyspissia & 3 common chinical syndrome in dogx.
The dimal manifowamions incdade single, mukipl, of
goocralwed gray roomal folds i ohe upeal or nonapeal
fundes' Reeinal dysplasia has been mompdologically cate-
gorized 35 sngle Solds, geogmphic, and generslized forms,
! the bt o =y be awooated with roaml deeheene
Revinal dysplasia & 2 congeniml lesion, alshough a develop-
menal form of grognphic reunal dysplasia has been
Tecendy posed.” The pathogenssss of receal dyplasis is
comepler and four developenensal rypes have been proposed*

(1) 3 hyperplavic cocnsion of revoa
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siom in English Springer Spsicic* Makiple esiologies for
rexinsl plaia have been doasifiod in ssieals, including
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PRA

* Progressive retinal atrophy: termine generico che comprende
le degenerazioni retiniche ereditarie

* Malattie descritte in piu di 100 razze canine (quadri clinici
simili, ma diversa trasmissione, insorgenza e patogenesi);

* PRA: malattie di sviluppo (displasie) e malattie degenerative
dei fotorecettori; quasi sempre cecita totale, sempre
esclusione dalla riproduzione (soggetti malati, genitori e figli!);

* Per alcune forme in alcune razze sono disponibili i test
genetici




PRA

Insorgenza precoce:

Iniziale arresto di sviluppo dei fotorecettori, seguito da rapida
degenerazione (displasia dei fotorecettori, es. rcd);

Trasmissione autosomica recessiva;:
Alterazioni oftalmoscopiche precoci.




PRA (PRCD) OPTIMAL
SELECTION/OPTIGEN

Insorgenza tardiva:

* RIESENSCHNAUZER

* Progressive Rod-cone Degeneration (prcd): notevole variabilita
nell’eta di comparsa, nella progressione, nel grado e nella sede delle
lesioni retiniche tra e nelle razze colpite;

* Rappresentano le forme piu comuni;

* Degenerazione (tardiva) prima dei bastoncelli e poi dei coni;
* Di solito alterazioni oftalmoscopiche tardive;

* 27.27% portatori

* Geneticamente a rischio di sviluppare la malattia 2.27%

* Trasmissione autosomica recessiva.




PRA (PRCD)

Prcd (PRA): tratto autosomico recessivo;

Soggetto “Normale”: OMOZIGOTE (due geni normali);

Soggetto “Portatore”: ETEROZIGOTE (un gene normale e uno
malato);

Soggetto “Affetto”: OMOZIGOTE MUTANTE (due geni malati).

* TEST PER RIESENSCHNAUZER OFFERTO DA OPTIGEN
(VETOGENE)/OPTIMAL SELECTION
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Abstract Canine progressive retinal atrophies (PRA) are genetically heterogeneous diseases
characterized by retinal degeneration and subsequent blindness. PRAs are untreatable and affect
multiple dog breeds, significantly impacting welfare. Three out of seven Giant Schnauzer (GS)
littermates presented with PRA around four years of age. We sought to identify the cansal variant
to improve our understanding of the aetiology of this form of PRA and to enable development
of a DNA test. Whole genome sequending of two PRA-affected full-siblings and both unaffected
parents was performed. Variants were filered based on those segregating appropriately for an
autosomal recessive disorder and predicted to be deleterious. Successive filtering against 568 canine
menomes identified a single nucleotide variant in the gene encoding NECAP endocytosis associated 1
(NECAPT): c. 544G A (p.Gly182Arg). Five thousand one hundred and thirty canids of 175 breeds,
10 cross-breeds and 3 wolves were genotyped for 544G= A, Only the three PRA-affected GS were
hﬂmmygum (allele frequency in GS, excluding proband family = 0.015). In addition, we identified
heterozygotes belonging to Spite and Dachshund varieties, demonstrating ¢ 544G A segregates in
other breeds of German origin. This study, in parallel with the known retinal expression and role of
NECAFT in clathrin mediated endocytosis (CME) in synapses, presents NECAPT as a novel candidate
mene for retinal degeneration in dogs and other species.

Keywords: canine; dog; progressive netinal atrophy; PRA; retinal degeneration




PRA (NECAP1) AHT

* 3/7 manifestarono PRA a 4 anni di eta

* Autosomica recessiva (madre e padre non affettiad 8 e 11
anni, rispettivamente)

* Analizzati 5130 cani di 175 razze, 10 meticci e 3 lupi, inclusi
322 Riesenschnauzer

* Solo i 3 RS affetti erano omozigoti, entrambe i genitori erano
eterozigoti

* 6 altri Riesenschnauzer eterozigoti identificati nella
popolazione studiata

* Identificati soggetti eterozigoti in Spitz e Bassotti (quindi il
gene segrega in altre razze di origine Tedesca)
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PRA Type A

Photoreceptor Dysplasia:
An Inherited Progressive
Retinal Atrophy of
Miniature Schnauzer Dogs

Charles ). Parshall’, Milton Wyman?, Susan Nitroy?,
Gregory Adand’, Gustavo Aguirre®

A progressive retinal atrop by (PRA) affecting Minisrure Schnauzer dogs is reported. Cf
the 287 individuals (148 femcle, 139 male) comprising the study population, 66 (23
percent] wese affecred (33 femmale, 33 male) and 221 animals (115 female, 106 male)
were phenorypically normal. There was oo sex predilectian for the discase. Resules of
histologic and ectronetinographic studies indicate that the disease is 2 new and
differenctypeof PRA, danacierized by unique marphologic and funcianal deficis dusing
rod and cone development. Accordingly, the dascase has been termed photoreecptor
dysplasia, Clinically, and particularly ophthalmoscopically, diagnosisis anly practicabke
in very late stages of the disease. Elecroredinegraphy, however, can provide evidence of
the disease in dogs at lesst s young as 8 weeks ofage. Pedigree analyiisand iest-mating
studies conclusively establish thar inheritance is aumosomal recessive. The gene symbd
pd (for photorecepror dysplasia) is sasigaed. (Pragrr o Viterinery & Comparatioe
Ophrixilmalogy, Vol. 1, No. 3, 1991, pp. 187.203; Key woods: dug, eleccroretnography,

photmreceptar dysplasia, progr=ssive retinal atophy.)

thtu] med progreseve reeinal atrophy (PHAL s 2 dini-

ca diagnostic cacegory that groups togeeher a variery of
beseditary degenerative resinaldiseases in domes-ic animals

cGMP-PDE, cpdic granosine monophoephow phoephodiesser-
w0 ord, excty roninal degeaomtions BRG, ekcomsetinogmeby ONL.
oune nuchear biyer, ped, phowreceposdysolasia; PRA, progressive
il ol g by § pred, poogpesd rered cone depeescailung redd, nul
cone dyiplasa ype |7 ved2, rod-cone dysplwtia type 27 nd, rod
dysplasa

Yo rraspa wding owsbnor, Ty Vewer! sary Opdubalwelogy Clints, 4050
Secndoiow Road, iekfeid Vitlage, OF 434285 9686, US4, *Var-
ernasy 1 cacheny Hopital, Callge of Veverivery Medicinz, Oiaio Sease
Lafsenity, ) 915 Cuffry Roadd, Catuombue, OF $3210; UISA Soczizm
of Medicel Gemetiz, Schoal of Vaserinery Modicive, Univirsizy of
Fonmprloania, 3550 Speace Sorcer, Maledefsba, PA POV, USA

{primarily in the dog). Although an inceasing number of
specifc diseases within rhis caregory have besn debined in
several candne beeeds, tie diverse forms of PRA in the dog
share certain clinical features,'” Foremost amang chese
sumilaricies are 2 consissens ophthalmocopic appeasance
afthe retina discase process, and an incsorable detcriora-
ton of retiral strucrure and funcden. leading w0 bass of
vision, Parthermare, inall caniae ooms of PRA studied 0
date, the mbernance pactern s been ausomal reces-
sive, S Dissimilarities in manifestanon of the disease,
particularly among breeds; Indicate thar sepacate entities
are grouped under the PRA rubric, These dissimilarities
inclade diffesences in the sge of emesgenceof clinical signs;
I pachophysiology (dysplasia w, degeacration); in the
refutive degnee to which rod or cone aulls are affected: and
i beochemixal aboormalities, such is deficiency of cydic

= |57




PRA Type A SCHNAUZER
NANO

* Type A PRA o XLPRA2 : nella popolazione di S.N. si e rivelato
una mutazione molto rara nella razza probabilmente perche
ormai eradicata o presente in bassissima frequenza. NON ha
senso ora testare per questo gene

* It soon became clear that Type A PRA was an extremely rare
disorder in the breed; in the 17 years the test has been
available, not a single case of the disease was found out of
375 samples tested.

* Carriers < 1%
* Geneticamente a rischio <1%
* Cecita notturna gia a 6-7 settimane e cecita a 2 anni di eta
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Complex Structural PPT1 Variant Associated with
Non-syndromic Canine Retinal Degeneration

Leonards Murgiano,*!? Doreen Becker, *"* Dina Togman,* Jessica K. Niggel * Awsra Milansa,*

Cheryl Cullen,® Rui Feng,** Fan Wang,™ Vidhya Jagannathan,'"" Sue Pearce-Kelling,® Martin L Katz,®
Tesso Leeb,™ and Gustavo D Aguimre®
*Deparnant of (lnicd Soiences & Advanoed Medione, School of Vetetnary Medicne, Univesity of Penn sylvania,
Phillaednphia, PA, "insitute of Animal Bese ding and Husbandey, Urivesity of Mal Garmary, 50 LI, Cormall
Busness & Tednology Parlg Bhaca, NY, Wbl Arimal Bpe Specalicts, Rvervew, NB Conada, ™" Deparimant of
H-lu:htliﬂ. Epbdamiciogy and Infarmatics, Univeraty of Pernayivania Pemiman Sdhaool of Medicine, Phibdaliphia, PA,
tof kMobeoular  Chevealand Cliric Larrsr Riss aaech rs S, Ches land, OH, * fretum of Gonesics,
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Madicr e Coburmibia, bessoun

ORCID 1D 0000-00@2-8155-0041 {l); 0000:0005-055 3.4 880 (TL)

ABSTRACT Rod and cone photorec epiors ane specialized setinal newons fiat have a fundamental rale in
visual perception, capturing light and tanesdueing it into a newranal Sgral. Sbexant functioning of red and/
o oo photoreceptors can ulimaely lead to progresive degenesa tion and eventually blindness In man,
miany rod and rod-oo ne degenerative dissases ane cl assfied as forms of refinitis pigmentos ([BF). Dogs also
havea comparable disease grouwing termed progressive retinal strophy (PRE) . Thess diseases are general ly
chee to single gene defects and follow Mendelian inhertance We colbected 51 DMA samp bes from Miniatre
Schnauzes affected by PRA (average age of diagnosis ~3.% 1 years], as well 25 fom 54 clinically nonmal
controks of the same breed (average age ~68 +3 8 years). Pedigree analyss sugqested monogenic auto-
somal recessive inheritance of PRA. GWAS and homozygo sty mapping defined a aitical inberval in the fist
4,756,808 bo u‘FCFA15.W|l:hgu|mm=u:|mﬁtg of o afhected cases, a caier and a control identified
two candidate variants within the aitical ineerval. One was an intranic SNV in HIVEPZ, and the other was a
corn phex structural variant consisting of the duplication of exon 5 of the PPFT1 gene along with a comnversion
and insertion jhamed PPT1 ). PPTI was confirmed homozygous in 2 cohort of 22 cases, and 12 mare
cams were homozygous for the CFA1S haplotype Additionally, the variant was found homozygous n
& non-afected dogs of age higher than the average age of onset. The HIVEPS variant was found hetero-
zygous in = 4) and homozygous wild-tyoe (= 1) in cases dther homozygous for FPT1 or for fue mapped
CFANS haplotype We detected the wildiype and three aberant PFT] tansrips in isoloed white blood
cell mRMA extacted from a PRA cam homozypgous for FPTlay and the aberant tenssipt inwolwed
inclusion of the duplicated exon 5 and nowel exons bllowing the acivation of eyptic slice Ses. Mo
neuno logical Sgns were detecesd among the dogs homorygows o the PFT L vanant. Thesfore, we
propose FPT1 a5 cousative for a nonsyndromic foem of PRA (PRAR,) that shews incomplete penetrance
in Miniatuse Schraumrs, potentially related to the pressaoe of the wild type transeript. To owr nowdedg e,
this is the first came of Eolated etinal degeneration asociawd with a PFT1 variant.
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PRA Type B SCHNAUZER
NANO (OPTIGEN)

* TYPE B PRA (PRAPPT1): nuova variante che spiega numerosi
casi di PRA nello S.N. (offerta da Optigen)

* This genetic variant accounts for 63% of Miniature
Schnauzers affected with retinal degeneration in which the
Type A form of the disease has been excluded, which
indicates that at least one additional retinal disease locus
exists in the breed.

* Soggetti omozigoti per questa variante hanno I'86% di
probabilita di sviluppare la malattia ; comunque il 14% degli
omozigoti per questo gene non sviluppa la malattia entro i 7
anni forse per “penetranza” incompleta del gene o perche la
variante in oggetto e un marker genetico che si trova solo
vicino alla vera mutazione causale

* Ereditarieta autosomica recessiva




PRA SCHNAUZER NANO

The average age of the affected dogs was 3.961 years of age.
In fact, seven dogs were older, with clinical disease not
diagnosed until 4.5-6.5 years of age.

Di 76 cani con PRA il 55% erano omozigoti per il Tipo B

Dei rimanenti 45%, I’11% erano eterozigoti e il 34% erano
clear per il Tipo B

Questo significa che esiste ALMENO una ulteriore forma di
PRA (oltre A e B) presente nella razza. Quindi: esistono anche
soggetti con mutazioni diverse (sono affetti, ma con test
neqgativo!) (al contrario possibile anche cani con test positivo,
ma senza sviluppo della malattia!).




Comparazione Italia-Panel
ECVO (D,A,0,DK)N)

Italia Riesenschnauzer

2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA Panel ECVO Riesenschnauzer
* 27 esaminati (14 affetti) * 840 esaminati (178 affetti)
(0)
51.8% 21%
: : 2 atresia punto lacrimale
* 2 atresia punto lacrimale 0.23%
7.4%

67 cataratte (polare
O cataratte (5 subcaps posteriore) 7.9%

pol post) 33.3% 7 PHPV/PHTVL 1°grado

2 PHPV/PHTVL 1° grado 0-83_4’ —
7.4% 11 displasia retinica

mf/geografica 1.3%
15 PRA 1.78%

5 displasia retinica
mf/geografica 18.5%

1 PRA3.7%




Comparazione Italia-Panel

Svedese
Italia Riesenschnauzer Panel Svedese Riesenschnauzer
2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA 2010/2015
* 27 esaminati (14 affetti) * 43 esaminati (7 affetti)
* 2 atresia punto lacrimale
7 4% P * 3 Cataratte 6.97%

1 Displasia retinica 2.32%
1 PRA 2.32%

9 cataratte (5 subcaps pol
post) 33.3%

2 PHPV/PHTVL 1° grado
7.4%

5 displasia retinica
mf/geografica 18.5%

1 PRA 3.7%




Comparazione Italia-Panel

Finlandese
Italia Riesenschnauzer Panel Finlandese ECVO
2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA Riesenschnauzer 2014/2019
* 27 esaminati (14 affetti) * 284 esaminati (40 affetti)
51.8% 14%
* 2 atresia punto lacrimale » 16 atresia punto
7.4% lacrimale 14.08%

9 cataratte (5 subcaps pol ) |
post) 33.3% 3 cataratte (2 posteriore

polare) 1.05%
2 PHPV/PHTVL 1° grado .
7.4% » 7 PHPV/PHTVL 1°grado

o)
5 displasia retinica 2.46%
mf/geografica 18.5% ° 11 Displasia retinica
1 PRA3.7% mf/geografica 3.8%




Comparazione Italia-USA

Italia Riesenschnauzer
2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA Riesenschnauzer USA 2014-2018

* 379 soggetti esaminati

* 27 soggetti esaminati (14 (82 affetti) 21.6%
affetti) 51.8% _ SO
2 atresia punto lacrimale 1 atresia punto lacrimale

7.4% 0.3%
20 cataratte (5 corticale

9 cataratte (5 subcaps pol

post) 33.3% posteriore) 5.3%
* 2 PHPV/PHTVL 1° grado .
2 4% NO.PHP\{/PHT.Vl._
* 5 displasia retinica * 7 displasia retinica
mf/geografica 18.5% mf/geografica 1.8%
* 1PRA3.7% « NO PRA




Comparazione Italia-Panel
ECVO (D,A,0,DK)N)

Italia Zwergschnauzer

2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA Panel ECVO Zwergschnauzer

* 177 esaminati (62 affetti) * 2508 esaminati (466
35% affetti) 18.5%

7 atresia punto lacrimale 8 atresia punto lacrimale
3.95% 0.31%

* 13 cataratte (5 corticale * 101 cataratte (57
posteriore) 7.34% corticale) 4.02%

» 7 displasia retinica * 3 displasia retinica
mf/geografica 3.95% mf/geografica 0.11%

38 PRA 1.5%




Comparazione Italia-Panel
Svedese

Italia Zwergschnauzer Panel Svedese Zwergschnauzer
2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA 2010/2018
* 177 esaminati (62 affetti) * 1683 esaminati (157
35% affetti) 9.3%
7 atresia punto lacrimale 1 atresia punto lacrimale
3.95% 0.059%

* 13 cataratte (5 corticale 58 cataratte (26 corticale
posteriore) 7.34% e post.polare) 3.44%

No displasia
13 PRA0.77%

» 7 displasia retinica
mf/geografica 3.95%




Comparazione Italia-Panel
Finlandese

Italia Zwergschnauzer Panel Finlandese ECVO
2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA Zwergschnauzer 2014/2019
* 177 esaminati (62 affetti) * 902 esaminati (183
35% affetti) 20.2%
7 atresia punto lacrimale * 14 atresia punto
3.95% lacrimale 1.55%

17 cataratte 1.88%
1 displasia retinica 0.11%
4 PRA 0.44%

* 13 cataratte (5 corticale
posteriore) 7.34%

» 7 displasia retinica
mf/geografica 3.95%




Comparazione Italia-USA

Italia Zwergschnauzer
2013/2019 ECVO, 2014/2018 FSA Zwergschnauzer USA 2014-2018

* 5843 soggetti esaminati
177 esaminati (62 affetti) (741 affetti) 13.5%

(o)
35% 2 atresia punto lacrimale
7 atresia punto lacrimale 0.034%

3.95% 244 cataratte 4.2%

13 cataratte (5 corticale 3 PHPV/PHTVL 0.1%
posteriore) 7.34% . . .
6 displasia retinica

mf/geografica 0.1%
8 PRAO0.1%

7 displasia retinica
mf/geografica 3.95%




Comparazione Italia-Panel
ECVO (D,A,0,DK)N)

Italia Schnauzer 2013/2019

ECVO, 2014/2018 FSA Panel ECVO Schnauzer
* 21 soggetti esaminati (4 * 398 soggetti esaminati
affetti) 19% (48 affetti) 12%
* 1 PPM iride-iride 4.76% * 2PPM 0.5%
* 3 cataratte (2 corticale 22 cataratte (7 corticale,
post, 1 subcaps pol post) 4 posteriore polare) 5.5%

14.2% (NERI) - 2 PRA0.5%




Comparazione Italia-Panel

Svedese

Italia Schnauzer 2013/2019
ECVO, 2014/2018 FSA

* 21 soggetti esaminati (4
affetti) 19%

* 1 PPM iride-iride 4.76%

* 3 cataratte (2 corticale
post, 1 subcaps pol post)
14.2% (NERI)

Panel Svedese Schnauzer 2010-
2017

10 soggetti esaminati (6
affetti) 60%

1 PPM 10%

3 cataratte (2 corticale)
30%

1 PRA 10%




Comparazione Italia-Panel

Finlandese

Italia Schnauzer 2013/2019
ECVO, 2014/2018 FSA

* 21 soggetti esaminati (4
affetti) 19%

* 1 PPM iride-iride 4.76%

* 3 cataratte (2 corticale
post, 1 subcaps pol post)
14.2% NERI

Panel Finlandese ECVO
Schnauzer 2014/2019

* 151 soggetti esaminati
(13 affetti) 8.6%

* 3 cataratte (1 corticale, 1
polare post) 1.98% NERI




Comparazione Italia-USA

Italia Schnauzer 2013/2019

ECVO, 2014/2018 FSA Schnauzer USA 2014-2018
* 657 soggetti esaminati
* 21 soggetti esaminati (4 (105 affetti) 15.9%
1 (o)
affetti) 19% - 2 PPM (1 iride-iride, 1
* 1 PPM iride-iride 4.76% iride —cornea) 0.4%
* 3 cataratte (2 corticale » 37 cataratte 5.6%

post, 1 subcaps pol post)
14.2% NERI




Comparazione Italia-Panel
ECVO (D,A,0,DK,N)

Italia Zwergpinscher 2013/2019

ECVO, 2014/2018 FSA Panel ECVO Zwergpinscher
* 41 soggetti esaminati (9 * 1259 soggetti esaminati
affetti) 21.9% (236 affetti) 18.7%
* 4 PPM (1 iride-iride, 3 * 72 PPM (67 iride-iride,
iride lente) 9.75% 15 iride-lente) 5.71%
* 1 cataratta (corticale * 47 cataratte ( 35
polare posteriore) 2.43% corticale, 9 post polare)
* 1 Displasia retinica 3.73%

No displasia
5 PRA 0.39%
5LL0.39%

mf/geografica 2.43%
2 PRA4.87%
NO LL ???




Comparazione Italia-Panel

Svedese
Italia Zwergpinscher 2013/2019 Panel Svedese Zwergpinscher
ECVO, 2014/2018 FSA 2010-2018
* 41 soggetti esaminati (9 * 574 soggetti esaminati
affetti) 21.9% (174 affetti) 30.3%
* 4 PPM (1 iride-iride, 3 - 6 PPM 1.04%

iride lente) 9.75%

1 cataratta (corticale
polare posteriore) 2.43%

1 Displasia retinica
mf/geografica 2.43%

2 PRA 4.87%
NO LL ???

24 cataratte (11
corticale, 6 polare
posteriore) 4.18%

No displasia
5 PRA 0.87%
NO LL




Comparazione Italia-Panel

Finlandese
Italia Zwergpinscher 2013/2019 Panel Finlandese ECVO
ECVO, 2014/2018 FSA Zwergpinscher 2014/2019
* 41 soggetti esaminati (9 * 425 soggetti esaminati (23
affetti) 21.9% affetti) 5.4%
* 4 PPM (1 iride-iride, 3 * 2 PPMiride-iride 0.47%
iride lente) 9.75% * 9 cataratte (4 corticali, 4

posteriore polare) 2.11%
* 1 Displasia retinica mf

1 cataratta (corticale
polare posteriore) 2.43%

* 1 Displasia retinica 0-23%
mf/geografica 2.43% " NOPRA
* NOLL

(0)
2 PRA 4.87% - 6 PHPV/PHTVL (4 1°grado,
NO LL ??? 2 2°-6° grado) 1.41%




Comparazione Italia-USA

Italia Zwergpinscher 2013/2019
ECVO, 2014/2018 FSA Zwergpinscher USA 2014-2018

, o * 209 soggetti esaminati
41 soggetti esaminati (9 (64 affetti) 30.6%

affetti) 21.9%
0
4 PPM (1 iride-iride, 3 iride 6 PPM 2.9%
16 cataratte 7.7%

lente) 9.75%
1 Displasia retinica mf

1 cataratta (corticale polare
posteriore) 2.43%

T 0.5%
* 1 Displasia retinica
mf/geografica 2.43% * NO PRA
* 2PRA4.87% * NO LL

NO LL ???




Come indagare le Malattie oculari

Lampada a fessura Oftalmoscopia indiretta




Quali Riferimenti? (ECVO Manual 2017 (www.ecvo.org)/ ACVO Blue Book 2018)

O
THE BLUE BOOK

Ocular Disorders ECVO Manual

Presumed To Be Inherited
in Purebred Dogs for

Presumed Inherited Eye Diseases

in

Dogs and Cats

2018

Genetics Committee of the
American College of Veterinary Ophthalmologists

ELEVENTH EDITION

ECVO HED Committee, 2013



http://www.ecvo.org

Chi?

Diplomati ECVO: con certificazione internazionale ECVO
(attualmente 5 in Italia);

Accreditati FSA: con certificazione nazionale FSA (attualmente
30 in Italia);

Abilitati ESE: con certificazione internazionale ECVO
(attualmente nessuno in ltalia);

Accreditati ENCI: con certificazione ENCI (attualmente 8 in
Italia).




CERTIFICATO DI VISITA OCULISTICA PER LA DIAGNOSI DELLE MALATTIE
OCULARI DI PROVATA O PRESUNTA ORIGINE EREDITARIA NEL CANE

OFFICIAL CERTIFICATE OF EYE EXAMINATION FOR THE DIAGNOSIS OF PROVEN OR PRESUMED
INHERITED EYE DISEASES IN DOGS

e s
Foudazione Salute
Anbiale

FSA- Fondazione Salute Animale (Animal Health
Foundation) via Trecchi 20 26100 Cremona, ltalia

VISITA OCULISTICA DEL: CERTIFICATON® ESAMINATORE Dott. n° aut FSA
CANE/DOG
Sesso/sex, Nato il/date of birth Colore/color. Microchip CAD & resew
Tatt i Test DNA_ no__silyes __ Data/date Risultato/resuilt —
P

__ Data/date Risultato/resuit: o ___non def-sosp/undet.-susp. __ —
PROPRIETARIO / OWNER Tun g
Proprietario / owner_ Vomemw e . Casve ,..4 = =3

T Mg v i b Lot = T —
Indirizzo / address; - SO e ] A0
Pe arcarrim - fertom o 2199 " e

Visita, protocollo : Midriatico __ Oft indiretta__ Biol pia binoculare > 10x __ Esame pre-dilatazione x razza__ TIOMA S B e g
Altre indagini: Esame pre-dilatazione _ Oftalmoscopia diretta__ Gonioscopia__ Tonometria__ Altro, aepricns e

Risultati per le malattie ritenute congenito/ereditarie
Esente* Non definito™  Affetto ™

Risultati per le malattie ritenute ereditarie
Esente’  Sometto**** Affetto™*

(el snacme,

“rm--lv-.mnmh"" AECTUNS & CTEer -
et
1 Mem. pu 1 I 1 . X 1 1 1 Foave & wake & Susty se La S L PO Wl (B | ata s dapondis
- Mem. Pupil. Persistens ridell tentel 9. Entropion/trichiasi It nlcre ot -a.vwa-rn
PPV 0 0 0 comeell taminll 10. Ectropion/macroblepharon I [ I
e
2. Pers. Hyp.T. Vas L/Pr. it grado 1l 11. Distichiasi/ciglia ectopiche ] [ I o
(PHTVLIPHPV) gradi da2asl Frma presratien | agme oo agre
1 1 1 12. Distrofia corneale 1 1] [ epictiae
3. Cataratta (congenita) corll post poll ant poll o e —
sull puncil nucil oo . S
i & -~ Covmte
4. Retina: displasia (RD) [ [ [ (muttiocalel geografical 1 1 1 - sy -
13. Cataratta (non congenita) cortl post poill Metvot vemrra-
totalel ( o antpoll sull ~— —— ey — rirets & Bervemmingss sy » {00 e
5. Ipoplasia n.o./ Micropapilla [ ] [ puncdll nucil Opieiorasin 571 Viets pre-diasione T Tt b et
6.Collie Eye Anomaly (CEA) [ [ [ 1 141 primarialente [l [ . ) Ofwirremcooks ety ) Ane
G
] ] ] colobomal altroll 15. Degenerazione retinica (PRA) | ] | (20 Gormotcosss (semam mvimetoo: ?',’:,‘ S — i So— 4 — -1 s S———— . e S—— ——
S 16 Altro 1 i 1
8. Anomalie L. Pectinatum ] ] [ fivree totaell raminacl N.B. Il uXiInY 26 0RH00SH, LANRSIN, non & permanente mail cane a0, Sonpty
occlusiol deve essere rivalutato ogni 12 mesi  adeod

“Non affetto, non s evidenziano alterazion caraterisiche i oulopetie eredtarie *= Aflto, S evidenzan ta aterazion
una oculopatia ereditaria ma non sono del tutto iche. Riesaminare lanimale a distanza di____mesi
e o e entita, si sospetta linizio di unoculopatia ereditaria. Riesaminare animale a distanza di mesi

MALATTIA N° Gonioscopia: anomalia L. Pectinatum lieve __moderata__ grave.

DESCRIZIONE DEL QUADRO CLINICO_

Nota: affetto da basi ereditarie non definite in questa razza

Occhio destro ( 7

Occhio similm(( 7

- — e —————-

ant. post.

ant. post. medinas’ Tat/temn

DICHIARAZIONE DEL PROPRIETARIO Dichiaro che: a) i dati sopra riportati

scientifico-epidemiologico ) ai sensi dellart. 13 D. Lgs 30 Giugno 2003
consento il trattamento dei dati personali riportati su questo certificato,
indicati dalla legge

196,
imiti

Data

Firmadd proprietario
odi chi nefalevedi

DICHIARAZIONE DEL VETERINARIO Confermo che |I cane ha il microchip-

tatuaggio n° icato sul Certificato
sono corretti e si riferiscono al mio cane esaminato in data odierna b) autorizzo FSA a
! ne esamin 8P A genealaguco @ che da questa visita effettuata secondo il pro!ocollo FSA ¢ stato
tenere e conservare nel proprio archivio copia del certificato e utilizzarlo a scopo iarato;  esente/ unaffected affetto/ affected

non definito/ undeter mined __ sospetto/ sosplcmu57
da malattie oculari di provata o presunta origine ereditaria/by proven or presumed
inherited eye diseases
Data,

Firmaetimbrode certificatore.

Questo certificato é stato redatto in base alle attuali conoscenze scientifiche e facendo riferimento alle liste delle oculopatie ereditarie o presunte tali pubblicate dallEuropean

e

American College of Veterinary Ophthalmologists. Lo stato di “affetto” determina 'esclusione dalla riproduzione per alcune malattie oculari ma non per tutte (vedasi indicazioni per

ciascuna razza). Non si autorizza la diffusione di informazioni pubblicitarie con riferimenti al nome del medico veterinario certificante.

Registrazione F SA: pratica FSA/HED n. Data:

Timbro FSA

L




Quando?

* Nei soggetti Riproduttori: visite effettuate a 1 anno di eta e
ripetute annualmente fino ai 6-7 anni;

* Nei soggetti non Riproduttori, tre volte nella vita (1,3,7 anni
di eta);




Condotta di Allevamento
Riesenschnauzer

* VET ADVICE (CAP. 8 Manuale ECVO)

atresia punto lacrimale 7.4%- OPTIONAL

cataratte 33.3%- NO BREEDING from the affected animal
PHPV/PHTVL 1° grado 7.4%- OPTIONAL

Displasia retinica mf/geografica 18.5%- OPTIONAL (?) DA
DISCUTERE

PRA 3.7%- NO BREEDING from the affected animal, its parents
or offsprings




Condotta di Allevamento
Zwergschnauzer

* VET ADVICE (CAP. 8 Manuale ECVO)

atresia punto lacrimale 3.95%- OPTIONAL

cataratte 7.34%- NO BREEDING from the affected animal
displasia retinica mf/geografica 3.95%- OPTIONAL

PRA - NO BREEDING from the affected animal, its parents or
offsprings




Condotta di Allevamento
Schnauzer

* VET ADVICE (CAP. 8 Manuale ECVO)

PPM iride-iride 4.76%- OPTIONAL
Cataratte 14.2%- NO BREEDING from the affected animal

PRA - NO BREEDING from the affected animal, its parents or
offsprings




Condotta di Allevamento
Zwergpinscher

* VET ADVICE (CAP. 8 Manuale ECVO)

PPM iride-iride - OPTIONAL, iride-lente - NO BREEDING from
the affected animal 9.75%

Cataratta 2.43% - NO BREEDING from the affected animal
Displasia retinica mf/geografica 2.43% - OPTIONAL

PRA 4.87% - NO BREEDING from the affected animal, its
parents or offsprings

LL - NO BREEDING from the affected animal, its parents or
offsprings




A cosa servono i certificati ed i test genetici?

1) allevamento “sano”; beneficio per CANI, Allevatori e Proprietari
2) “movimento” internazionale di cani; adeguamento a standard piu elevati di lavoro

3) studi epidemiologici
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Epidemiology of ocular disorders presumed to be inherited in three

small Italian dog breeds in Italy
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Abstract

& 1 héh

Obective T describe the prevdlmce and the rypes of eye disarders that are known or
presumed m he inherited (KP-HED) in thres small Tralian dog breeds.

Anivasly Three small Talian dag bresds: Makess, Balognese, and Trakian Greyhound.
Prcedures All dogs af the bresds selece for this praspective afsematinal swody that

herween 1994 and 2015 were inchaded .

a
General and

np

with 95% intervak were

Proy

reparead.

KP-HED prevdl

Remls Three hundrad and six of 462 dags were affected by at laist ane KP-HED
(E6.2%; 95% CI:618%-704%). In the entire population, the five mast comman
KP-HED were cammact {n = 122, rate an the total mamber of KP-FTED: 31.4%),

20 5, 420-4%
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Epidemiology of ocular disorders presumed to be inherited in three

large Italian dog breeds in Italy
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and the types of ep thatare pre-

sumed to he inherited (PTED) in thres large Tnfian dog hresds.
Amimals Thres lrge Tralian dag breeds: Neapolinn Mastiff (FCI cde: 197), Mar-
mwmqm code: 201), and Tralim Corso dog (FCI code: 143).
Procedures All

betwesn 1992

and 2012 mmdﬂ‘ledm this

1 comgleze

smdy. Th af eye

s thot mxm o e diS0Tders with 95% eonfidence imervals was reported for presumed healchy dogs and

for dogs referred 1o a weterinary center for an aphhalmic consulmion. Univariate and
multivariare lngistic regrassion tachniques were used to geerats ndds ratios.

antrapian {m = 56 14.4%), kautoconjunctivits sioca (n = 33; 8.5%), retinal dysplisia
@ = 24 £2%), md parsiment papillary membrane ik to iris) (a = 21; 5.4%). The
mest comman KP-HED in auch bresd were commes in the Malese (35.1%) and in
the Balagnese (24.2%), and presenmtion of witreos in the anteriar chamber in the
Tnlian Grephomd @47%).

Cmdugans Clinicians should e aware of KP-HED that commanly affect thres small
Talian dog treeds. Breed stméirds should he reconsidened, and breeding programs

Remls OF 605 dogs samined during the smdy period, 351 dogs were affeced by &
least ane PIED) (ss%;macnumynepmhmdmumdpﬁmay
lower in dags presented for aphthalmic examination (53.8%) & campared to pre.

sumed helthy dags (62 2%)OR: L4 95% CE L02-1%; P~ 0037). Also afer mals-
varize adjostment for the period of alsermtion, the adds of Neapolitan Mastiff

(92.1%; OR: 21 4 95% CE 11.1-414) and of Cane Como (57.7%; OR: 1.5, 95% CI:

should be direcred ar limiting soch disorders.

Ky Waords: camnact, hereditary, known and presamed -herditary eye dismses, PIED,
selecion, vitreow degeneration

INTRODUCTION
Inheried eye diemes significarely impair wsion in
hamars and animala'™ As of 2018, 78 genes and ki
have: bes msocuwd with reim] disarders in hamane
The idemificadion and characerization of inheritad ey
dcrders ave crivia] for the disgnesis, preeszion, and
mearmens of sach disorders &7
Sm]mlﬁ!dn\dpmadnhm?e
arders have bean described in purdhrad doga ™'
dhe generic busis af an om}ndlmrdﬂ)sp)qﬂ)pd:ﬁn:d.
acalar disorders thar are sospected w0 hawe a genedic hasis
e defined a3 %nrem and presumed beredmry ope di-
auses’ (KP-HED) An ool discoder & defined s ‘pae-

incidence increases in a breed ¥ i is observed mare

& X007 Meraricam Ol of Vismimey Opbshaimciags

frequendy within relied dogs of a cemain bread; & ithas
a characerisric appearance and locarion; 5: it has 2 charac
wrisic age of amset and course of progression; and & it &
similar o an antity which bas hasn proven w he inheried
in ather bresds "

Tualy & hameland of simeen dag breeds ' Thess inclade
ree small sied hreeds: InBan Greyhoond [Fdimadan
Oalogique Teemarionale (FCT) ende: 200], which smn-
dard bus heen defirivively soceped in 1956 and & incladed
in the gragp 10, ssedian “Short-baired Sighhounds’, Mal-
wse [BCT code 65], accepeed in 1995, and Balagnes
[FET codes 196], accepied in 19567 Bodh these two baer
breeds e inchoded in grasp 9, Companion and Toy
Dogs’ under the seaion “ichons and relaed hreeds’
Scenific knowladge show KP-HED in these hresds &
Timizd. The 2017 publicasion of the Hereditary Eye dis-
e (HED) Commites of e ECWD repors daga on de

1.7-3 ) suffering a PIED were greater than the Maremma Sheepdog (35.4%). The
mast mmman PIED in each hread were entropion (24.3% of all the PIED) in the
Negalitan Mastiff, ectropion (34.6%) in the Como dog, and aitarac 27.9%) in the

Condusions Chnicians shoald be ware that firee large Talian dog breeds frequently
sufier PIED. Breed stndards shonld be remmsidered, and breeding programs shankd

Key Words: breed, ectropion, entrogion, epidemiology, inheried, predispasition

(PIED). An ccular disander & defined s *presamed m be
inheried when it is @) abserved more fraquendy in ane

Maremma Sheepdog.
he directed at limiting smch disorders.

INTRODUCTION

Tnheried epe impair vidon in

disesses g
hamans and mm"nsdms 278 g and loci
tuve hesn amodaed with retinl] disorders in homans®
The idemification and charscerization of inheaied e
dimrders e erivcal for e disgnosis, prewasion, and
trearment of sach disorders®7

Several inheritad and presomed m be inheried eye dis-
arders hawe heen describad in parsbred doga ™' Unedl
the genesic hasis of an ocolir disarder is propesly defined,
acular disarders thar are suspected o hawe 2 genesic hasis
are defined @ ‘presamed 1 be inheried ee disarders’

breed comparsd with odher hresds, (i) obsered mane fre.
quenily within rehed dogs of 4 cerain breed; (i) W
charaeerivic appearance and bocatian; (i) with charamer.
istic age of anse and coure of progression; and (¥} simiar
o an entity which has heen proven 1o be inherited in
other hreeds '

Taly & e homehnd of sirem dag hresd ' These
inchade three hugedse bresds the Napolion Masiff
[Fédérasion Cynokgique Inemagonale (FCT) code 197],
e Maremma Sheepdag [PCT aodes 201], and the Tralim
Carsa dog [FCI mds 143" Sdendfic knowledge shom
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Conclusioni

* Importanza della prevenzione e della diagnosi precoce;

* Importanza delle visite oculistiche e dei tests genetici ('uno
non esclude l'altro); Possono esserci mutazioni diverse per la
stessa malattia!l;

* Per moltissime patologie non esiste ancora il test genetico!;

* Importanza nella collaborazione tra veterinari ed allevatori;
Unione di intenti, fiducia e serieta reciproca!
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