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La génétique, l’outil de la 

médecine préventive féline

Plan

Introduction : les progrès de la génétique féline

Dépistage des maladies héréditaires

Dépistage du groupe sanguin

Vers une médecine féline personnalisée

Les progrès de la génétique féline

u Apparition sporadique de cas d’anomalies congénitales ou héréditaires :

è éviter la reproduction des parents, des frères et sœurs de portées et 

des malades,

è outcross des parents.

u Apparition répétée de cas dans une même lignée :

u ne plus utiliser les animaux de la lignée atteinte.

X X
X X

X
X X

X XXX

outcross

Les progrès de la génétique féline

Le développement de la génétique/génomique des carnivores domestiques permet 

désormais de rechercher des mutations impliquées dans des caractères d’intérêt et des 

maladies héréditaires.

Ø Approche gène candidat
Ø Clonage positionnel

v Etudes de liaison

v Etudes d’association

Ø Séquençage de nouvelle génération
v Puces de capture d’exome

v RNA seq

v Séquençage génome entier L’identification de mutations 
permet le développement et la 

commercialisation de tests ADN
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Les progrès de la génétique féline

D’après Steenbeck et al, 2016

2014
Felis_catus_8.0

Les progrès de la génétique féline

2007

Les progrès de la génétique féline

Séquençage de bonne qualité 
et annotation

2014

Puce à marqueurs SNP
2011

Les progrès de la génétique féline

Initiative française

Initiative
américaine

Assessment of genomic diversity and 
identification of biomedical models for 

inherited diseases in the domestic cat by 
whole genome sequencing
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Etat des lieu des maladies 
héréditaires félines

Base de données OMIA : Online Mendelian Inheritance in Animals

http://omia.angis.org.au/

Tests ADN ?

24/10/2017

Origine des maladies héréditaires
Origine de l’émergence des maladies héréditaires chez les carnivores domestiques

- pas d’augmentation réelle de la fréquence des maladies héréditaires

- diminution de la fréquence des maladies environnementales, recherche (modèles)

- programmes d�éradication chez les espèces de rente

Caractéristiques des maladies héréditaires des carnivores domestiques
- agrégation raciale

- maladies monogéniques essentiellement autosomiques récessives

- effet fondateur, sélection et consanguinité

La consanguinité

- accouplement entre deux individus apparentés par un ou plusieurs ancêtres

- inévitable et nécessaire au maintien des caractéristiques d�une race

- pas responsable de l�apparition des mutations

- révélatrice des mutations préexistantes au sein d�une population

Dépistage des maladies 

héréditaires

et gestion des 

accouplements

Génétique en médecine préventive

v Pourquoi utiliser un test génétique
Ø Pour le dépistage des individus atteints avant la survenue des symptômes

- cas des maladies dominantes à pénétrance incomplète 

- cas des maladies d’apparition tardive

® suivi vétérinaire de l’animal

® permet de mettre en place un traitement précoce s�il existe

® Pour le dépistage des individus porteurs sains (maladies récessives)

Dépistage des maladies héréditaires
Utilisation des tests ADN
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v Réalisation pratique du prélèvement
u Type de prélèvement

Ø frottis buccal 
Ø sang (EDTA uniquement)

Ø tissus (biopsie, prélèvement anatomopathologique)

Ø sperme congelé

u Authentification du prélèvement

Réalisation du prélèvement
Prélèvement et choix du test

Photo : M. Abitbol

Prélèvement et choix du test

v Réalisation pratique du prélèvement

Réalisation du prélèvement

u Authentification du 
prélèvement

v Choix du test en fonction de la race
- Les tests ADN directs (de mutation) sont spécifiques de races/groupes de races.

- Effet fondateur fort le chat.

- Pour une même maladie, plusieurs mutations dans différents gènes peuvent exister :

Exemple : HCM (myocardiopathie hypertrophique) chez le chat

Choix du test ADN
Premier critère : la race

Photos : LOOF et www.christophe-hermeline.com

MAINE COON
MyBPC3-A31P

RAGDOLL
MyBPC3-R820W

SPHYNX
??

Choix du test ADN
Premier critère : la race

Exemple : les APR (atrophies progressives de la rétine)

- rdAc-PRA : Abyssin, Somali, Ocicat, American Curl, American Wirehair, Bengal, 

Balinais, Javanais, Cornish Rex, Munchkin, Oriental, Peterbald, Siamois, Singapura et Tonkinois, 

gène CEP290, AR, cécité vers 3-5 ans.

- rdy-PRA : Abyssin, Somali, gène CRX, AD, cécité vers 7 semaines.

- Bengal-PRA : Bengal, AR, cécité vers 4-6 mois

- Persan-PRA : Persan et apparentés, AR, cécité vers 4 mois

Photos : LOOF et 
www.christophe-
hermeline.com
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Exemple : les gangliosidoses félines

Chez le Korat : deux gangliosidoses

- GM1 : premiers symptômes vers 3 mois, progression lente, 
gène de la b-galactosidase  (Wang and Smith. Am J Vet Res 68, 2007)

- GM2 : premiers symptômes vers 2 mois, progression rapide, 
gène de la b-hexosaminidase (Muldoon et al. Am J Pathol 144, 1994)

En pratique : tester pour les deux mutations.

Choix du test ADN
Deuxième critère : la maladie

v Choix du test en fonction de la maladie

Une même maladie peut être due à différentes mutations dans différents gènes, dans 
une même race : hétérogénéité génétique.

Photo : LOOF et www.christophe-hermeline.com

Choix du test ADN
Troisième critère : la population d’origine de l’animal

Particularités des maladies héréditaires des carnivores domestiques

- agrégation raciale

- maladies monogéniques essentiellement autosomiques récessives

- origine : effet fondateur, sélection et usage de la consanguinité

è Des maladies spécifiques de races, mais aussi parfois de lignées (ou de pays)

Exemple : Anomalies cranio-faciales du Burmese « BHD »

Burmese anglais

Photos : LOOF et www.christophe-hermeline.com

Burmese américain

LOOF

TICA
Burmese

Photo : TICA

Résultats des tests

v Résultat du test

u Confidentiel.

u Valable à vie

u Mais attention :

Ø Un test génétique n’est souvent valable que pour une race donnée.

Ø Un test génétique détecte une mutation, pas une maladie.

- Il n’est valable que pour une maladie génétique donnée.

- Il ne renseigne pas sur le statut du chat concernant les 
autres formes acquises (ou héréditaires) de la même maladie.

Ø Il comporte une imprécision surtout s’il s�agit d’un test indirect.

Photo: www.redorbit.com v Une donnée essentielle : la corrélation génotype-phénotype
Ø Relation entre le statut génétique du chat et son statut clinique
Ø Conditionne l’interprétation du résultat

Interprétation des résultats

Exemple de corrélation 
génotype-phénotype forte

Gandolfi et al., 2012
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v Une donnée essentielle : la corrélation génotype-phénotype

Interprétation des résultats

Exemple de corrélation génotype-phénotype faible

Etude de l’UCA d ’Alfort en collaboration avec l’UMR955 de Génétique et le laboratoire Antagene

- 96 Maine Coon (31 mâles, 65 femelles) moyenne âge 2,6 ans +/- 2,1 ans

- 52 homozygotes sains, 38 hétérozygotes et 6 homozygotes mutés (MyBPC3 mutation A31P)

- 10 chats cliniquement atteints de CMH (écho-doppler-DTI)

D’après Carlos-Sampedrano
et al. JVIM 2009

2

4

4

2

3450

Interprétation des résultats

Corrélation génotype-phénotype forte : test ADN de diagnostic et de dépistage

Corrélation génotype-phénotype faible : test ADN de prédisposition

(facteur de risque)

v Une corrélation génotype-phénotype faible peut être expliquée par :

Ø L’hétérogénéité génétique

Ø La présence de gènes modificateurs

Ø Des facteurs environnementaux

Ø Une combinaison de ces différents facteurs

Gestion des accouplements

maladie autosomique récessive

Transmission de la mutation à 50% des
descendants

Naissance de chatons atteints si le
partenaire est porteur ou malade

N’autoriser que les mariages avec des
homozygotes sains (non porteurs)

Porteur sain

+/-

Ne pas conserver les homozygotes atteints (mutés) pour la reproduction.

Cas des hétérozygotes, porteurs sains :

Maladie autosomique récessive Il est possible de mettre à la reproduction un chat porteur sain hétérozygote (+/-)
d’une maladie autosomique récessive, mais dans ce cas il est impératif de lui choisir
un partenaire homozygote normal (+/+).
De plus, tous les chatons devront être testés génétiquement car 50 % d�entre eux
seront porteurs sains hétérozygotes (+/-) et transmettront, à leur tour, la copie
défectueuse du gène responsable de la maladie.

Il est d’autant plus important de
conserver les hétérozygotes pour la
reproduction que la mutation
causale est fréquente et la race à
petit effectif.

Porteur

+/-

porteurs

?

Gestion des accouplements

Non porteur

+/+
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maladie autosomique dominante

Transmission de la mutation à 50%
des descendants

Naissance de chatons atteints quel
que soit le statut du partenaire

Atteint

+/-

Si la pénétrance est complète, 
il n’existe pas de porteurs sains

Ne pas conserver les homozygotes mutés pour la reproduction (si viable !).

Cas des hétérozygotes, atteints, qui développerons les symptômes (pénétrance complète) ou 
non (pénétrance réduite)

Maladie autosomique dominante

Gestion des accouplements

Dans le cas d ’une maladie dominante, dans certains cas uniquement, il est possible de mettre à la
reproduction un animal porteur de la mutation, donc malade génétiquement, si cet individu présente
un intérêt fort pour la race.
Cependant, 50% de ses descendants seront porteurs de la mutation et donc susceptibles de
développer les symptômes de la maladie.
L�utilisation de tels animaux sera à envisager en fonction de :

Ø la gravité de la maladie

Ø l�effectif de la race
Ø la fréquence de la mutation dans la race

- Race à petit effectif.
- Fréquence élevée de la mutation.
- Reproducteur de grande valeur.
- Sauvetage d’une lignée.

Gestion des accouplements

Exemple historique : la polykystose rénale féline (PKD)

D ’après Biller et al. Inheritance of PKD in Persian cats. J Hered. 1996, 87.

Reins polykystiques

Gestion des accouplements

Photo : LOOF et 
www.christophe-
hermeline.com

D ’après Biller et al. Polycystic kidney disease in a 
family of Persian cats. JAVMA, 1990, 196.

Maladie autosomique dominante à pénétrance complète.

GENOTYPAGEECHOGRAPHIE

Mutation identifiée
en 2005

Gestion des accouplements
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Pays 

 
Nombre de 

Persans 
testés 

 
Persans 

PKD positifs 
(%) 

Etats-Unis 
Suède 

Allemagne 
Norvège 
Canada 

Pays-Bas 
France(*) 

5384 
837 
153 
152 
73 
67 

220 

39 
40 
8 

35 
15 
21 

41,8 
 

 
D ’après Biller, Semaine Vétérinaire, 12 février 2000, N�964

(*) Barthez et al. Journal of Feline Medicine and Surgery, 2003, 5

Gestion des accouplements

Photo : LOOF et www.christophe-hermeline.com

Gestion des accouplements

X

100% de
chatons indemnes

X

67% de
chatons atteints

Lignée à sauver

X

Tester la descendance !!

50% de
chatons atteints

à ne pas conserver
pour la reproduction

d = allèle pkd1 sauvage sain

D = allèle PKD1 mutant délétère

PLANS
d’ACCOUPLEMENTS

pour la PKD

Année de 
publication Pays Prévalence de la PKD et race Référence

2006 France Persan: 26% ANTAGENE

2007 Italie Persan(n=288) et Exotic (n=44): 
41%

Bonazzi et al. J Fel Med 
Surg 2007

2007 Grande Bretagne Persan et apparentés (n=600): 
27,5%

Helps et al. Mol Cell
Probes 2007

2007 France Persan (n=745): 20 %
Exotic (n=100): 24 %

ANTAGENE

2008 Espagne Persan (n=20): 35% Criado-Fornelio Res Vet
Sci 2008

2008 Slovénie Persan (n=104): 36% Domanjko-Petric et al. J 
Fel Med Surg 2008

2009 Italie Persan + Exotic (n=73) : 41,4 % Bonazzi et al. J Fel Med 
Surg 2009

2010-
2015 France

Persan : 10,8%
Exotic : 9,6%

ANTAGENE

En rose : diagnostic par test ADN

Gestion des accouplements

X

100% de
chatons indemnes

X

67% de
chatons atteints

Lignée à sauver

X

Tester la descendance !!

50% de
chatons atteints

à ne pas conserver
pour la reproduction

d = allèle pkd1 sauvage sain

D = allèle PKD1 mutant délétère

PLANS
d’ACCOUPLEMENTS

pour la PKD

Gestion des accouplements
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v Quel laboratoire ?
Variations dans :

u type de prélèvement
u prix

u temps moyen d�analyse

u Service
u Authentification du prélèvement

Les tests de dépistage Document généalogique

Pedigrees
Depuis 
janvier 
2015

Actuellement :
1- Sur la base du 
volontariat
Résultats des tests 
ADN de maladies

Profil ADN

- Identification sûre et inaltérable d’un chat

- Utilisation d’une quinzaine de marqueurs

- Utilisable pour certifier une identité et…

- pour vérifier et certifier une filiation

Identité génétique et filiation

Tests de filiation

- Consiste à comparer la taille des allèles des deux parents et des produits, pour un 
panel de marqueurs

- Utilisable en cas de doute sur une filiation

- Pour une portée multi-paternelle

- Pour certifier les pedigrees

Identification du propriétaire

Animal identifié
de façon officielle

Prélèvement effectué par un vétérinaire
Origine et identification du prélèvement
garanties

Identité génétique et filiation
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Noms des deux allèles portés par ce chat
au locus microsatellite FCA026

15 marqueurs microsatellites différents
Choisis au niveau international
au sein de l’International Society for Animal Genetics

Identité génétique et filiation

Pedigrees
Depuis 
janvier 
2015

Actuellement :
1- Sur la base du 
volontariat
2- Deux mentions 
possibles
DNA = chat identifié 
génétiquement
DNA comp = filiation 
vérifiée compatible par 
identification génétique

Document généalogique

Dépistage ADN du groupe sanguin

Détection de l’allèle b uniquement.
Génotype des chats : N/N = A ou AB non porteur de b

N/b = A ou AB porteur de b
b/b = groupe B

Evite le risque d’érythrolyse néonatale.

Séquençage NGS et médecine 
personnalisée


