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Cerebellar Degeneration and Myositis Complex (CDMC) hos tollare

Under 2022 kom det till kinnedom till Nederlandska tollarklubbens avels kommittee
om en svart sjuk tollare med neurologiska symptom. Vid tidpunkten for mottagandet
av information hade omfattande genetisk och klinisk forskning redan paborjats, och
fall i Schweiz, hade identifierats av Berns University. Aven forskare fran flera
europeiska lander har ingatt i studien runt CDMC, bl.a fran Tyskland och Belgien.

Symptomen som kan ses vid CDMC:

ataxi/vinglighet, snubblar eller har bristande koordination

stel gang

muskelsvaghet och underutvecklade muskler

extremt hoga Kreatinkinas varden (forkortas aven CK, och ar ett muskel
enzym) vilket indikerar pa onormal muskelfunktion.

muskelkramper kan bl a ses i nacken och 6gon, men dven kiken ar ofta
involverad.

stress, trotthet, hog koncentration och att vara i en ny miljo kan utlosa eller
forvarra symtomen.

okad angslighet och ljudfobi

lite vaga symptom, men nagra individer har haft krampliknande anfall som
man inte kan harrora till om det ar ndgon form av epilepsi, eller om det ar
symptom pa sjukdomen.

forlust av balans och koordination
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Symptomen visar sig under hundens forsta levnadsar. De fyra insjuknade individerna
har varit mellan 10 veckors alder till 6 manader gamla.

Hittills har tillstdndet endast setts hos Tollare och preliminira studier uppskattar att
frekvensen for barare av sjukdomen fran de europeiska hundarna ligger pa 7,1 % och
pa 2,7 % for den nordamerikanska.

MRI och examination av avlidna individer visar pa symmetriska forandringar i
caudate nucleus delen av lillhjarnan. Till dagens datum, handlar det om tva olika
kullar, med totalt fyra sjuka individer, samt nagra av deras narbesldktade individer,
tillsammans med kontrolldjur, som ingatt i forskningsgruppen.

En av de sjuka individerna ar avlivad och pa denna individ har det gjorts full
obduktion, inklusive undersokning av skelettmuskler och det centrala och perifera
nervsystemet. Forskningsprojektet har inkluderat 563 tollare. 30 av dessa hundar
tillhor familjerna till dessa fyra sjuka hundar. Av de aterstdende 533 hundarna
kommer 380 fran europeisk bakgrund (Vetsuisse biobank) och resterande 153
hundar, kommer till storre delen, fran Nordamerika och UC Davis Bannasch biobank.
Dessa 533 hundar utsags till populationskontroller utan rapporter om liknande
specifik neurologisk sjukdom.
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Sjukdomen pa genetisk niva

Utifran materialet, har forskare kunnat visa pa att sjukdomen har en autosomal
recessiv nedarvning. Det innebar att bagge foraldrarna till en sjuk individ ar barare av
sjukdomen. Mutation finns i genen som kallas 'SLCA25A12' (solute carrier family 25
member 12) AGC1 (Aspartate Glutamate Carrier 1). Varianter i denna gen orsakar
liknande defekter hos manniskor och maéss.

Nedanstdende tabell visar pa frekvens utifran individerna i forskningsgruppen

Fenotyp c/C C/T T/T
CDMC fall (n = 4) - - 4
Symptomfria familjemedlemmar (n = 26) 12 14 -
Kontrollhundar fran Europa (n = 380) 353 27 -
Kontrollhundar fran Nord Amerika (n =

153) 149 4 -

* C/C = frisk hund, C/T = Carrier/Béarare och T/T = affected/sjuk individ

Ytterligare utredningar for att karakterisera fenotypen mer i detalj, inklusive dess
utveckling over tid, pagar. Ingen prognos eller behandling for tillfrisknande ar kind
for narvarande for de individer som visar symptom pa CDMC. I dagslaget ar det bara
lindrande av symptom som finns att tillga.

Viktigt att komma ihag, informationen som delas ar utifran gruppen av sjuka
individer, deras familjer samt kontrollgruppens individer. Med tiden kan denna bild
komma att kompletteras med nya, vetenskapliga och underbyggda data nar dessa
finns att tillga.

Idag finns det ett DNA-test for denna sjukdom hos Laboklin i Tyskland och England,
och gar under namnet Inflammatory myopathy. Forhoppningsvis kommer Laboklin
att andra namnet for att det inte ska forviaxlas med ett DNA-test med samma namn,
som finns for Dutch Shepherd. DNA-testet for Tollare bestills i Labogen shopen
(Laboklins shop for DNA-tester heter Labogen), se lank nedan. Utover Laboklin, kan
man aven bestilla DNA-test for CDMC fran UC Davis i USA.

Lank till DNA-testet CDMC for tollare (Laboklin):
https://shop.labogen.com/en/genetic-test-order/dog/nova-scotia-duck-tolling-

retriever/

Lank till UC Davis, dar du skapar konto for att bestalla DNA-test for CDMC:
https://vgl.ucdavis.edu/test/cdme-nsdtr



https://shop.labogen.com/en/genetic-test-order/dog/nova-scotia-duck-tolling-retriever/
https://shop.labogen.com/en/genetic-test-order/dog/nova-scotia-duck-tolling-retriever/
https://vgl.ucdavis.edu/test/cdmc-nsdtr
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DNA-resultat rapporteras enligt nedan:

Test Resultat | Cerebellar Degeneration-Myositis Complex (CDMC)

N/N Normal - Inga kopior av Nova Scotia Duck Tolling Retriever
cerebellar degeneration-myosit komplex (CDMC) allelen
upptackt.

N/CDMC Barare - En kopia av Nova Scotia Duck Tolling Retriever-allelen

for cerebellar degeneration-myosit-komplex (CDMC) upptackt.

CDMC/CDMC | Sjuk - Tva kopior av Nova Scotia Duck Tolling Retriever-allelen
for cerebellar degeneration-myosit-komplex (CDMC) upptackt.
Hunden kommer sannolikt att utveckla sjukdomen.

Resultat av DNA-test for CDMC for rasen, inrapporterat fran hela varlden (hamtat

feb 2023)
Utfall Antal individer %
Normal/Clear/Frisk 236 OFA/400* 94%*
Barare/Carrier 1 OFA/21* 4,9%*
Sjuk/Affected 0 OFA/4* 0,9%*
Total testade 237 OFA/425*

* Egenrapporterade resultat fran sluten uppfodargrupp pa FB alt. Kg data. OFA ir en
frivillig organisation i USA, som registrerar hundars hilsoresultat. Da det ar frivilligt
att anmala sin hunds hélsoresultat till OFA, s speglar det inte riktigt helheten for
populationen. Men tillsammans med de frivilligt inrapporterade resultaten i den
slutna FB gruppen, sa far man anda en bild pa populationens DNA-resultat for
CDMC.

Det finns en familjegrupp i rasen Dutch Shepherd som uppvisat liknande symptom
som de sjuka tollarna, och vars namn péa genen ar detsamma - SLCA25A12’.
Avvikelsen ar i samma gen, men pa annat stille for Dutch Shepherd, an hos de
testade tollarna. Darfor gar det exempelvis inte att anvianda sig av ex. Embarks DNA-
test for att sakerstilla CDMC status hos tollare. I dagsliaget ar det alltsa bara
Laboklins samt UC Davis DNA-test for CDMC som éar relevant for tollare.

Bakgrundsinformation for CDMC

Nederlandska tollarklubben har genom godkidnnande fran de tre individer som
upptacktes i Nederlanderna, fatt godkdnnande att offentlighetsgora deras namn och
historia bakom upptackten.

Den hund som tog sjukdomen ut i ljuset var Urban (NHSB 3242559), fodd 2021 06
18. Kallelsenamn Dallas. Han féddes i en kull pa 8 valpar.

Dallas + ett kullsyskon visade kliniska symptom och ar testade genetiskt sjuka.
Ytterligare en valp visar pa kliniska symptom, men ar ej genetiskt testad.

Tre valpar i kullen ar genetisk testade och ar barare, och visar inga symptom.

En valp ar genetiskt testad Normal/fri for sjukdomen.

1 valp vantar pa att fa bli testad, men visar inga symptom pa sjukdom.
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Modern DNA-testad barare for CDMC.
Stamtavla pa Dallas:
https://www.kgdata.com/pedigree.asp?ID=1235327

Darutover finns det, idag, ytterligare en kand sjuk individ ur annan kull 4n Dallas.
Inga syskon till den individen visar symptom pa sjukdom. Bagge hundens foraldrar ar
DNA-testade med resultat carrier for CDMC.

Tva andra tollare som ingatt i forskningsgruppen har godkant att deras hundars
namn publiceras. Dessa tva ar ocksa carrier for CDMC. Den storre delen av tollare
som ar testade for sjukdomen ar fria fran anlaget for CDMC. Dessa nedanstaende ar
dock bagge carrier for CDMC:

Hedera's Absolutely Adorable (NHSB 3015239) "Prince” C/T carrier
Stamtavla: https://www.kgdata.com/pedigree.asp?ID=771926

Lay It All On Me From The Green Resort (NHSB 3150489) "Flamma” C/T carrier
Stamtavla: https://www.kgdata.com/pedigree.asp?ID=1028832

Till dagens datum finns ingen kdinnedom om svenska individer som uppvisat
symptom pa CDMC, men om man har funderingar eller har upplevt en valp/unghund
med dessa fynd, sa ar det viktigt att ni hor av er till avelsradet, sa vi kan forsoka och
koppla samman er med forskningen som bedrivs! Naturligtvis ar all inkommande
information sekretessbelagd. Har man misstanke om sjuk individ, sa kan det var en
del av diagnosen att 1dta DNA-testa individen.

Da CDMC forefaller ovanligt i den svenska populationen ar rekommendationen idag
att det ar varje uppfodares och hanhundsédgares ansvar att innan en
parningskombination gora en egen riskbedomning om man vill/ska DNA-testa for
CDMC. Vill man ha vishet om ens egna individs genetiska resultat for CDMC, far man
givetvis testa, men man maste ta hansyn till vad DNA-resultatet visar for sin hund om
den ska ga i avel. Avel ska ske i enlighet med Jordbruksverkets riktlinjer och SKKs
regelverk. Man ska komma ihag att det ar en allvarlig sjukdom, dar det inte finns
nagot bot, utan bara lindring av symptom. Det ar idag ovisst hur lang livstiden ar for
en individ som visar symptom pa CDMC, eller hur livskvalitén ar for individen med
stigande alder.

Uppdatering med mer information kommer nar det blir aktuellt. Detta ar vad man vet
idag i korta drag, Ovanstdende information, ar utdrag fran utskick gjort av
Nederlandska Tollarklubben, samt 6versattningar fran forskarrapporten som
slapptes den 9 Juli 2022 (se referens for att ta del av artikeln om forskarrapporten)
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