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RESUMEN

El presente estudio se centra en el analisis de la influencia de la raza en la predisposicidn a
enfermedades hereditarias en gatos domésticos. Se plantea como objetivo principal identificar
las patologias con base genética mas frecuentes en razas felinas seleccionadas, analizar su
distribucidn por sistemas corporales y reflexionar sobre las implicaciones éticas y practicas de la
cria selectiva. El ambito de estudio se centra en diez razas representativas por su popularidad,
diversidad genética y relevancia clinica. La investigacidon se desarrolla mediante una revision
bibliografica estructurada, basada en literatura cientifica publicada desde el afio 2000 vy
localizada a través de buscadores y bases de datos académicas. Se recopilan articulos sobre
predisposicion racial a enfermedades felinas, clasificando un total de 24 patologias hereditarias
agrupadas por sistemas corporales.

Los resultados evidencian una mayor concentracién de enfermedades en razas con altos niveles

de consanguinidad o sometidas a criterios estéticos extremos, como el gato Burmés, el Persa o

el Himalayo. Algunas enfermedades se asocian a mutaciones conocidas, mientras que otras
carecen aun de suficiente caracterizacion genética. Se detectan importantes desequilibrios en la
bibliografia por razas y érganos, lo que limita la vision global del problema.

Entre las principales conclusiones, se destaca la necesidad de revisar el modelo actual de cria,
asi como de fomentar la responsabilidad en la tenencia y el uso de herramientas diagndsticas y
genéticas. El trabajo expone los efectos de la cria selectiva sobre la salud felina y contribuye a

visibilizar sus consecuencias desde una perspectiva cientifica.
ABSTRACT

This Final Degree Project aims to analyze the influence of breed on the predisposition to
hereditary diseases in domestic cats. The main objective is to identify the most common
genetically based pathologies in selected feline breeds, analyze their distribution by body
systems, and reflect on the ethical and practical implications of selective breeding. The study
focuses on ten representative breeds selected for their popularity, genetic diversity, and clinical
relevance. The research was conducted through a structured literature review based on scientific
publications from the year 2000 onwards, retrieved using academic search engines and scholarly
databases. A total of 24 hereditary diseases were identified and grouped according to the
affected body systems.

The results indicate a higher concentration of diseases in breeds with high levels of inbreeding
or selected for extreme aesthetic traits, such as the Burmese, Persian, and Himalayan cats. Some

diseases are associated with well-known mutations, while others remain poorly genetically



defined. The literature review reveals notable imbalances in disease distribution across breeds
and body systems, limiting a comprehensive perspective.

The main conclusions emphasize the need to reassess the current breeding model and to
promote greater responsibility in ownership and the use of diagnostic and genetic tools. This
study outlines the impact of selective breeding on feline health and contributes to raising

awareness of its consequences from a scientific standpoint.



INTRODUCION

Los gatos son un representante doméstico de la familia Felidae, que incluye algunas de las
especies depredadoras mas exitosas, pero ahora las mds amenazadas, del planeta. El gato
domeéstico (Felis silvestris catus) es una especie de mascota popular, con hasta 600 millones de

individuos en todo el mundo, distribuidos en diferentes razas.

En el ambito de la Zoologia, el término “raza” hace referencia a los grupos en los que se
subdividen algunas especies basdndose en rasgos fenotipicos, es decir, en caracteristicas
observables que se trasmiten por herencia genética dando lugar a una gran diversidad de
aspectos visibles entre sus individuos (Leroy, 2011). Para ser mas precisos, la Real Academia
Nacional de medicina de Espafia la define como: “Conjunto de poblaciones de seres vivos de una
misma especie, que comparten caracteres morfoldgicos por parentesco genético que los

distinguen de otros individuos y que generalmente ocupan un area geografica comun”

Tradicionalmente este concepto ha visto limitada su aplicacién principalmente a animales
domesticados por el ser humano y rara vez podemos encontrarla en el dmbito de las especies
silvestres, puesto que hay implicada una seleccién controlada para llevarlas a cabo. En animales
de granja, caracteristicas como el tamano, la silueta o el color y la textura del pelaje han
respondido siempre a necesidades geograficas y climatoldgicas, sin embargo, en el caso de los
animales de compaifiia, esta seleccion ha sido también liderada por criterios estéticos ademas de
los funcionales. Las razas han sido reconocidas y establecidas mediante estandares arbitrarios
basados en fenotipos especificos y patrones de herencia definidos por federaciones
internacionales y asociaciones de criadores. En el caso concreto de los felinos encontramos los
siguientes organismos reconocidos: la International Cat Association (TICA) a nivel global, The
American Cat Fanciers Association (ACFA) a nivel de EEUU o la Féderation Internationale Féline
(FIFe) a nivel europeo. La seleccidn de razas ha llevado a una homogenizacion genética dentro
de cada grupo, lo que ha facilitado la trasmisidn de rasgos deseados para ellas, pero también ha
aumentado la incidencia de ciertas enfermedades hereditarias en estos individuos frente a los

gatos mestizos (Gough et al., 2018).

La domesticacién del gato se remonta a hace aproximadamente 10000 afios en el sur de Asiay
Oriente Proximo, donde se han encontrado los restos arqueoldgicos mas antiguos que datan este
fendmeno. Las evidencias sugieren que el proceso comenzé junto a la agricultura y la simbiosis
de los felinos con los nuevos agricultores ya que resultaban Utiles para la eliminacidn de plagas
y la conservacién de los alimentos almacenados. Tras la reciente realizacion de estudios
filogenéticos de los gatos domésticos, Felis silvestris catus, y sus semejantes silvestres, las

subespecies de Felis silvestris (F.s.): F.s. silvestris, F.s. cafra, F.s. ornata, F.s. lybica y F.s. bieti; la
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evidencia sefiala que probablemente fueron domesticados en multiples ocasiones en lugares
separados, pues se han encontrado linajes mitocondriales igualmente antiguos de las 5
subespecies, siendo F.s. lybica con la que mas relacidon genética conservan la mayoria de razas
del gato doméstico actual (O’Brien et al., 2002). Pero los gatos domésticos del mundo llevan
patrones de variacién se secuencias en su genoma que reflejan una historia de domesticaciény

desarrollo de razas (Discroll et al., 2007).

Durante siglos el gato cumplid su papel como herramienta de control de plagas sin otro objetivo
que su funcionalidad. Fue con la llegada de la revolucién industrial a finales del siglo XVIIl cuando
la burguesia comenzé a primar el papel estético y de compafiia del gato y se inicié una cria
selectiva con el objetivo de crear nuevas razas de lujo de aspectos diferenciados, curiosos y
atractivos. Las razas modernas derivan de las estas razas, y desde el siglo XVIII hasta la actualidad
se han cruzado y seleccionado hasta un total de 74 razas reconocidas en la actualidad por las

asociaciones TICA, ACFA y FIFe.

Evolucién de la percepcidn de los gatos como mascotas y sus implicaciones en el bienestar

animal

En las Ultimas décadas, la concepcion de los gatos como animales de compafia ha
experimentado una transformacidn significativa. Como ya hemos nombrado anteriormente, en
la tradicién los felinos domésticos eran valorados principalmente por su independencia y su
capacidad para el control de plagas en los hogares. Sin embargo, en la actualidad, los gatos han
adquirido un estatus equiparable al de otros animales de compaiiia, considerandose miembros
integrales del nucleo familiar. Este cambio ha sido impulsado por un mayor acceso a informacion
sobre el comportamiento y bienestar felino, asi como una creciente sensibilizacién hacia la

importancia de garantizar condiciones éptimas de vida para las mascotas.

El papel de la pandemia y las transformaciones en la estructura familiar

La pandemia de COVID-19 constituyd un punto de inflexién en esta tendencia. Durante los
periodos de confinamiento, numerosos estudios evidenciaron que la presencia de gatos en el
hogar contribuyé a mitigar el estrés y la ansiedad de sus cuidadores, reforzando su rol como
fuente de apoyo emocional. En este contexto, los felinos fueron percibidos no solo como
animales de compaiiia, sino también como agentes beneficiosos para la salud mental. No
obstante, la pandemia también puso de manifiesto desafios estructurales, como la limitada

disponibilidad de servicios veterinarios y el acceso restringido a recursos esenciales para su



bienestar, lo que subrayé la necesidad de desarrollar estrategias que garanticen la atencién

médica en los animales en escenarios de emergencia (Jezierski et al., 2021).

Mas alla del impacto de la pandemia, las transformaciones en la estructura familiar han sido un
factor clave en la evolucidn del rol de las mascotas. La disminucidn de la tasa de natalidad en
muchos paises, junto con una mayor flexibilidad en la organizacién del curso de la vida gracias a
nuevos modelos de trabajo, ha llevado a que un nimero creciente de personas elija invertir en
el cuidado de sus mascotas de forma equivalente a la crianza de hijos. Esta tendencia,
denominada pet parenting, sugiere que los comportamientos de apego y cuidados tipicamente
asociados con la parentalidad han sido redirigidos hacia los animales en algunos sectores de la

poblacién, especialmente en personas que no tienen hijos por eleccion (Volsche, 2021).

La influencia de la estética en la seleccién de razas felinas

A pesar de los avances en concienciacién sobre el bienestar animal, se ha observado un
incremento en la demanda de razas felinas seleccionadas por criterios puramente estéticos.
Entre estas, destacan los gatos braquicéfalos como el Persa o el Exotic Shorthair, asi como razas
con mutaciones genéticas especificas como el Scottish Fold o el Munchkin. La seleccién artificial
ha priorizado rasgos fisicos que, si bien resultan atractivos para los compradores, han derivado
en problemas de salud severos para los animales. En el caso de los gatos braquicéfalos, la
morfologia craneofacial extrema ha sido asociada con patologias respiratorias, oculares y
dermatoldgicas, mientras que en razas con mutaciones dseas como el Munchkin, se han

documentado alteraciones musculoesqueléticas (Plitman et al., 2019).

Estudios recientes han evidenciado que los propietarios de gatos de raza braquicéfala tienden a
realizar una investigacion limitada antes de su adquisicion y, posteriormente, reportan una
mayor incidencia de problemas de salud en comparacidn con otras razas de gatos o con gatos
mestizos. Sin embargo, la percepcién de estos trastornos no parece disuadir la compra de dichas
razas, lo que sugiere que la estética continda siendo el factor determinante en la decision de la
adquisicion. Este fendmeno contribuye a la perpetuacidon de practicas de cria selectiva que
priorizan la apariencia a la salud, incrementando la predisposicidon genética a enfermedades y

reduciendo la calidad de vida de los animales (Plitman et al., 2019).



Estudios genéticos

Se sabe poco sobre el impacto del proceso de domesticacién en el genoma de los gatos
modernos y como esto se acompana con los cambios genéticos asociados. De hecho, la
descripcién con calidad del genoma completo del gato doméstico y un andlisis genédmico
comparativo que incluye secuencias de genoma integrales de otros félidos y mamiferos para

identificar las huellas moleculares es un proceso reciente (Montague et al., 2014).

La secuenciacidn inicial del genoma felino se realizé sobre una gata de raza Abisinia, Cinnamon,
elegida por su alto grado de endogamia. Este trabajo pionero permitié identificar mdas de 250
enfermedades genéticas felinas, muchas de ellas andlogas a trastornos humanos, asi como genes
asociados a caracteristicas morfoldgicas como la longitud o el color del pelaje (O’Brien et al.,
2008). Ademas, reveld regiones del genoma en las que se concentraban mutaciones especificas
responsables de enfermedades hereditarias recesivas y mostré patrones de desequilibrio de
ligamiento que reflejan la historia de la formacion de razas y de episodios histdricos de cria

intensiva.

Los avances en la gendmica felina han permitido también identificar regiones asociadas al
comportamiento y a rasgos neurosensoriales propios de la domesticacién. El estudio de
Montague el al. (2014) identific6 mas de 250 genes bajo seleccion positiva incluyendo varios
relacionados con la audicidn, la vision en condiciones de baja luz y el comportamiento social.
Genes como MYO7A y DCC, vinculados a la percepcion sensorial y a mecanismos de recompensa,
refuerzan la hipdtesis del “sindrome de la domesticacion”, que plantea que ciertas
modificaciones genéticas en animales domesticados que afectan tanto en apariencia como a su
temperamento. Estas adaptaciones podrian explicar, en parte, la docilidad de los gatos

domésticos frente a sus congéneres salvajes.

Este enfoque ha sido complementado por estudios de diversidad poblacional como el de
Matsumoto el al. (2021), quienes analizaron mas de mil gatos de raza y mestizos de Japdn y
Estados Unidos. Sus resultados mostraron que razas como el Abisinio, el Azul Ruso o el Siamés
americano presentan niveles muy elevados de endogamia, lo que las hace mas susceptibles a
manifestar enfermedades hereditarias. En contraste, los gatos mestizos mostraron una menos
predisposicidn a patologias genéticas. Asimismo, los autores destacaron la necesidad de
implementar estrategias de cria basadas en analisis gendmicos para evitar la reproduccién entre
individuos portadores de mutaciones patogénicas y para preservar la diversidad genética de cada

raza.



En este sentido, Gandolfi y Alhaddad (2015) advierten que muchas razas felinas actuales se
originaron a partir de un nimero muy reducido de individuos fundadores, lo que ha fijado
mutaciones patoldgicas como la poliquistosis renal en razas derivadas del gato Persa o displasias
esqueléticas en razas como Selkirk Rex. La utilizacion de estudios de asociacidon genémica amplia
(GWAS) ha permitido identificar algunas de estas mutaciones, aunque su aplicacién efectiva

requiere un conocimiento previo detallado de los fenotipos y un disefio experimental cuidadoso.

Finalmente, la integracién de herramientas gendmicas en la practica veterinaria y en los
programas de cria selectiva representa ina oportunidad valiosa para mejorar la salud y el
bienestar de los gatos de raza. El desarrollo de chips de genotipado con decenas de miles de
SNPs, asi como la implementacién de andlisis de regiones de homocigosidad (ROH), permite
evaluar el nivel de consanguinidad de cada individuo y tomar decisiones informadas que

minimicen los riesgos asociados a la endogamia (Matsumoto et al., 2021).

Implicaciones éticas y desafios regulatorios

El auge de la demanda de razas especificas ha propiciado el crecimiento de un mercado en el
gue numerosos criadores priorizan la rentabilidad econdmica sobre el bienestar animal. En
ciertos casos, se ha documentado la omisién de pruebas genéticas en los progenitores, asi como
la falta de informacidn proporcionada a los compradores respecto a los cuidados especializados
que requieren estas razas, Como consecuencia, muchos propietarios descubren demasiado
tarde las implicaciones médicas y econdmicas derivadas de su eleccién, lo que puede derivar en

abandono o en un manejo inadecuado de la salud el animal.

Este fendmeno ha suscitado debates en torno a la regulacion de la cria y comercializacién de
animales de compaiiia. Si bien existen esfuerzos por fomentar la adopcién responsable y
desalentar la compra de razas con problemas de salud congénitos, persisten vacios normativos
que permiten la proliferacién de criadores sin supervision adecuada. En este sentido, se ha
planteado la necesidad de implementar normativas mas estrictas que regulen la seleccién
genética en cria de felinos, evitando la perpetuacion de caracteristicas morfoldgicas que

comprometan su salud (Plitman et al., 2019).

Algunos paises han comenzado a debatir publicamente la necesidad de restringir la cria de
animales con rasgos perjudiciales. Por ejemplo, Paises Bajos, a través de su Ministerio de
Agricultura, anuncié en 2023 planes legislativos para prohibir la reproduccién, promocién o
tenencia de animales con caracteristicas fisicas extremas que afecten a su bienestar, como los
hocicos extremadamente achatados. Aunque estas medidas estan aun en fase de desarrollo,

reflejan un creciente interés institucional por limitar la cria basada en criterios estéticos (Rubio,
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2023). En Espafia, la Ley 7/2023, de 28 de marzo, de proteccion de los derechos y el bienestar
de los animales, establece en su articulo 70 la obligacidn de inscripciéon en el Registro de
Criadores para cualquier actividad de reproducciéon con fines comerciales, y en su articulo 75.2
prohibe expresamente la cria de animales con caracteristicas morfoldgicas que puedan afectar
negativamente a su salud o bienestar, asi como la reproduccién sin garantias sanitarias ni
genéticas. Ademas, el articulo 76 regula los requisitos de identificacion, cesién y venta,
limitdndolos a criadores autorizados y canales supervisados (BOE-A-2023-7936 Ley 7/2023, de

28 de marzo, de Proteccion de los Derechos y el Bienestar de los Animales., 2023).

No obstante, los vacios normativos siguen presentes: la ley no especifica con claridad qué razas
presentan riesgos genéticos ni establece un listado oficial de caracteristicas morfoldgicas que
deban evitarse, dejando margen para interpretaciones laxas y una aplicacion desigual entre
comunidades autdonomas. Esta falta de concrecidn dificulta la supervisidn efectiva y permite que
se sigan reproduciendo animales con predisposicion a patologias graves, manteniendo el

conflicto entre intereses comerciales y bienestar animal (Carrero, 2024).

Razas reconocidas en la actualidad

Los gatos modernos, parecidos a los que conocemos en la actualidad descienden de un felino
de tamafio mediano que existié hace 10-11 millones de afios (Savage & Rusell 1993; O’Brien et
al., 2005). Sin embargo, en la actualidad y segun la International Cat Association (TICA), hoy se
reconocen unas 74 razas de gatos (Fig. 1) entre los cinco continentes, que podrian subdividirse
y clasificarse atendiendo a numerosos aspectos entre los que cabe destacar:

- Temperamento: Afectuoso / Amable / Juguetdn

- Tamafio: Pequefio / Pequefio a mediano / Mediano a grande / Grande

- Nivel de actividad: Poca / Moderada / Alta / Variable
- Necesidades de aseo: Poca / Moderada / Alta / Variable

- Tipo de pelo: Largo / Corto / Sin pelo
- Color pelo: Monocolor / Bicolor / Tricolor / Atigrados / Carey

Conviene aclarar, que todas las razas de gatos fueron creadas casi totalmente por el hombre a
excepcién de unas 10 razas que podemos considerar ancestros de las actuales domésticas y que
por continentes son las siguientes:

- Europa: Bosque de Noruega (Noruega), Bosque de Siberia (Siberiano)
- América: Maine Coon (Bosques de Maine), Americano de pelo corto
- Asia: Angora turco, Siamés, Persa, Bobtail japonés

- Africa: Abisinio, Mau egipcio
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Todas ellas son una evolucién de gatos callejeros que vivian en colonias en zonas frias que
evolucionaron para sobrevivir en la naturaleza y desarrollaron unas caracteristicas Unicas de
pelaje y color. Actualmente estas razas se crian en casi todo el mundo y aun existen algunos
ejemplares salvajes en su lugar de origen. El resto de razas fueron creadas por el hombre,
mediante cruces entre ellos o modificaciones genéticas, lo que supuso también la aparicidn de
enfermedades (250 enfermedades genéticas andlogas a los trastornos humanos; Lenffer et al.,
2005; Pontius et al., 2007) y otras congénitas y hereditarias que llevd a que unas razas fueran
mas predisponentes que otras a padecer ciertas patologias (Gough et al., 2018) y cuya revision

bibliografica es el centro de este trabajo.

Figura 1. Imagen de fotografias de gatos de las principales razas actuales.
Fuente: Modificado de https://tica.org/ticas-breeds/browser-all-breeds/
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JUSTIFICACION Y OBJETIVOS

La salud de los animales de compafia ha adquirido una importancia creciente tanto en
investigacion veterinaria como en la conciencia social. En particular, los gatos domésticos han
experimentado un notable auge como mascotas en las uUltimas décadas, lo que ha incrementado
el interés por su bienestar, prevencion de enfermedades y mejora genética. Dentro de este
grupo, los gatos de raza ocupan un lugar especial debido a sus caracteristicas fenotipicas
distintivas y a su origen controlado mediante cria selectiva. Sin embargo, esta misma seleccion
genética ha generado preocupaciones sobre una mayor predisposicion a determinadas

enfermedades hereditarias.

El presente trabajo se centra en analizar la relacidn entre raza felina y susceptibilidad a patologias
concretas, con el objetivo de comprender cémo la genética, la cria dirigida y los estandares
estéticos pueden afectar negativamente a la salud de estos animales. La eleccion de este tema
responde al creciente numero de publicaciones cientificas sobre la materia como al interés por
visibilizar las implicaciones éticas y clinicas de la seleccion artificial en animales domésticos. De
igual forma, la existencia de vacios de conocimiento en algunas razas o enfermedades hace que
este campo resulte relevante para futuros estudios en medicina veterinaria preventiva, genética

y bienestar animal.
Objetivo general

Comprender cémo influye la raza del gato en su predisposicidon a determinadas enfermedades,

a partir del analisis critico de la literatura cientifica disponible.
Objetivos especificos

Identificar las enfermedades mas frecuentes descritas en razas felinas concretas.

e Analizar las principales herramientas de diagndstico y estrategias preventivas recogidas

en la literatura.
e Evaluar el papel de la seleccidén genética en la aparicidon de patologias hereditarias.

e Detectar dmbitos de la investigacion que presentan escasa evidencia o resultados

contradictorios.
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METODOLOGIA

Este trabajo se ha desarrollado mediante una revisidon bibliografica de caracter cualitativo,
centrada en el analisis de la literatura cientifica reciente relacionada con la predisposicidon a

enfermedades en razas de gatos.

La busqueda de informacion se llevd a cabo en bases de datos académicas reconocidas como
PubMed, Google Scholar y Dialnet seleccionando articulos principalmente publicados entre los
afos 2000 y 2025, tanto en inglés como en espafiol. Se utilizaron como términos clave las
palabras “cat”, “feline”, “breed”, “predisposition”, “susceptibility”, “disease”, “hereditary’,
“congenital”, entre otras y sus combinaciones segln el enfoque de cada busqueda. También, se
han consultado libros de texto disponibles en bibliotecas de la Facultad de Veterinaria de

Zaragoza.

RESULTADOS Y DISCUSION

Dada la amplitud del nimero de razas felinas reconocidas y la variedad de enfermedades
hereditarias encontradas, se considerd necesario acotar el andlisis a un subconjunto
representativo de razas con fines de profundidad y viabilidad. Para ello, se utilizd6 como fuente
principal la obra especializada Breed Predispositions to Disease in Dogs and Cats (O’Neill, 2018),
por tratarse de una recopilacidon especializada y actualizada que resume evidencia clinica y

epidemioldgica sobre la predisposicidn genética a enfermedades en razas de gatos y perros.

Esta fuente se selecciond por su caracter exhaustivo, clinicamente orientado, y por integrar
informacion procedente de multiples estudios veterinarios. A partir de sus datos se elaboraron

tablas y graficas que permitieron identificar:

- Las razas con mayor numero de enfermedades hereditarias asociadas
- Las enfermedades mds frecuentes en el conjunto de las razas

- Los sistemas organicos mas afectados

No obstante, se reconoce que el uso exclusivo de esta obra podria implicar ciertas limitaciones,
como la posible infrarrepresentacion de enfermedades emergentes o de razas menos
documentadas, asi como la ausencia de detalles metodoldgicos propios de cada estudio original.
Por ello, la seleccidon de razas a estudiar en profundidad se complementara con una revision de
literatura cientifica adicional, centrada en las patologias de mayor prevalencia, impacto clinico y

relevancia genética.
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Seleccion de razas

A partir del andlisis de la tabla de la obra de O’Neill (2018), se identificaron las razas con mayor
numero de enfermedades hereditarias asociadas. Con el objetivo de realizar un estudio mas
detallado, se seleccionaron las diez razas mas afectadas segun esta clasificacién. Se optd por
sustituir la raza Devon Rex, encontrada en décimo puesto, por la raza Sphynx debido a su
creciente popularidad en Espafia. Segun el ultimo Estudio de razas VMS 2020, basado en datos
de 605 clinicas veterinarias, el Sphynx es la raza felina con mayor crecimiento porcentual de
ejemplares registrados entre 2016 y 2020 (+165.6%), lo cual incrementa su relevancia clinica en

el ambito veterinario nacional.

La seleccidn final incluye, por tanto, las siguientes razas:

- Siamés (Siamese)

- Persa (Persian)

- Burmés (Burmese)

- Himalayo (Himalayan)
- Birmano (Birman)

- Abisinio (Abisinian)

- Maine Coon

- Ragdoll

- British Shorthair

- Sphynx

Estructura por sistemas

Con el objetivo de ofrecer una visidn integradora y comparativa de las patologias hereditarias en
gatos de raza, se ha optado por estructurar los resultados segun los sistemas afectados. Este
enfoque permite identificar patrones de predisposicién genética comunes entre razas distintas
para un mismo sistema, facilita el andlisis transversal de las patologias mas relevantes, y pone en
evidencia posibles correlaciones entre morfologia, funcién y enfermedad. Ademas, esta
organizacidn representa una alternativa al enfoque tradicional por raza empleado en la obra de
O’Neill (2018), lo que permite una lectura mas orientada a la comprensién global de los sistemas

afectados.
Seleccion de patologias

Aunque inicialmente se seleccionaron diez razas felinas con un elevado numero de
enfermedades hereditarias documentadas, durante el desarrollo del trabajo se constaté que el
volumen de patologias asociadas a cada una de ellas dificultaba un andlisis exhaustivo dentro de
los limites establecidos. Por ello, se optd por restringir el nimero de patologias analizadas,

priorizando aquellas de mayor relevancia clinica, impacto en la practica veterinaria o base
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genética bien definida dentro de cada una. No obstante, un resumen del nimero de articulos

encontrados para cada patologia de resume en el Anexo | al final de la memoria.

Esta seleccion permite realizar un estudio centrado y coherente, sin renunciar a la

representacion de razas diversas ni a la calidad del andlisis individual de las enfermedades.

1. PATOLOGIAS CARDIOVASCULARES
1.1 CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA

La cardiomiopatia hipertréfica (HCM) es la enfermedad cardiaca mas comun en gatos domésticos
y constituye una causa relevante de insuficiencia cardiaca congestiva, tromboembolismo vy
muerte subita. Se caracteriza por una hipertrofia concéntrica del ventriculo izquierdo (Fig. 2),
que afecta la relajacién diastdlica y puede causar obstruccién dindmica del tracto de salida,

remodelacion auricular e incluso arritmias severas (Janus-Ziotkowska et al., 2025).

El Maine Coon y el Ragdoll presentan una alta prevalencia de HCM (25-40 %), asociada a

mutaciones patogénicas en el gen MYBPC3 (A31P y R820W, respectivamente) con herencia

autosémica dominante (Meurs et al., 2005; 2007). En el British Shorthair, Persa y Sphynx, se han

identificado nuevas variantes candidatas en MYBPC3:A74T, TNNT2:c.95-108G>A 'y
ALMS1:G2462R, aunque aun no validadas clinicamente (Grzeczka et al., 2024; Raffle et al., 2025).
En el Sphynx, pese a la alta frecuencia alélica de ALMS1:G2462R, no se ha demostrado asociacion
significativa con el fenotipo HCM, aunque si una alta prevalencia clinica (Seo et al., 2024). El

Burmés y el Siamés han sido incluidos en estudios clinicos, pero sin evidencia concluyente de

asociacion genética directa (Hogan et al., 2015). La expresidon fenotipica puede variar incluso
entre individuos con la misma mutacién, lo que sugiere la influencia de otros factores genéticos

o ambientales (Korobova & Kruglova, 2024).

El diagndstico se basa principalmente en la ecocardiografia Doppler, que permite evaluar la
hipertrofia ventricular, la funcién diastdlica y la dilatacidn auricular. También se utilizan el
electrocardiograma y el Holter para detectar arritmias, asi como biomarcadores como NT-
proBNP, galectina-3 o titina, aunque solo esta ultima ha mostrado una correlacién consistente

con los hallazgos ecocardiograficos (Chong et al., 2024; Demeekul et al., 2024).

En razas con mutaciones validadas (Maine Coon, Ragdoll), se recomienda excluir de la cria a los

homocigotos y considerar cuidadosamente a los heterocigotos. En razas sin pruebas genéticas

disponibles (Persa, British Shorthair, Sphynx), se sugiere un cribado ecocardiografico anual desde

los dos afos y valorar los antecedentes familiares (Fuentes et al., 2020). El ecocardiograma
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presenta limitaciones —variabilidad técnica, edad de evaluacién y falta de estandarizacién—,
por lo que se aconseja establecer programas de cribado estructurados y homogéneos (Kittleson

& Co6té, 2021; Boeykens et al., 2024).
1.2 DISPLASIA DE VALVULA MITRAL (MVD)

La displasia de valvula mitral (MVD) es un defecto congénito poco frecuente en gatos,
caracterizado por una malformacion estructural de la valvula mitral que provoca insuficiencia
durante la sistole y puede progresar a insuficiencia cardiaca congestiva (Tidholm et al., 2015). Su
origen es congénito, asociado a un desarrollo andmalo durante la gestacién, y puede presentarse
de forma aislada o junto a otras anomalias cardiacas como la estenosis mitral o la displasia

tricuspidea (Kittleson & Coté, 2021b).

El Sphynx es la raza con evidencia mas sélida de predisposicidn, con una prevalencia del 13 % en
un estudio ecocardiografico de 114 individuos (Chetboul et al., 2012). Aunque no se identificd
un patrén hereditario definido, la concentracidon de casos en determinadas lineas familiares
sugiere una base genética. Otras razas mencionadas en estudios clinicos incluyen Maine Coon,

Persa, Ragdoll, British Shorthair, Siamés, Burmés y Abisinio, aunque con menor evidencia de

predisposicion directa (Tidholm et al., 2015)

La enfermedad puede ser asintomatica en casos leves o manifestarse con soplo sistélico, disnea,
letargia, sincope o signos compatibles con edema pulmonar en formas mas avanzadas. El
diagnostico se basa en ecocardiografia Doppler (Fig. 3), complementada por radiografias y
electrocardiograma para descartar otras cardiopatias congénitas o adquiridas (Chetboul et al.,
2012; Kittleson & Coté, 2021b). El tratamiento es sintomatico, con diuréticos, inhibidores de la
ECA vy, en algunos casos, anticoagulantes. El prondstico es favorable en formas leves, pero

reservado cuando hay insuficiencia cardiaca o signos clinicos evidentes (Chetboul et al., 2012).

CENTRO VETERINARIO EL MADRONAL

C

YU-GEE TATIANA, 9M

Regurgitacion
Mitral

Figura 2. Muestra patoldgica macroscépica de un Figura 3. Displasia mitral en gato — Ecocardiografia.
corazdn con paredes ventriculares izquierdas y musculos Centro Veterinario El Madrofial (2024).
papilares engrosados con atrio izquierdo dilatado. https://www.flickr.com/photos/98641389 @N03/5
Extraido de (Kittleson & Coté, 2021). 3734605265/
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Se recomienda excluir de la cria a los gatos afectados, especialmente en razas como el Sphynx
donde la prevalencia es mayor, y realizar cribado ecocardiografico en lineas familiares con
antecedentes. Para los propietarios, implica seguimiento veterinario periddico y tratamiento

cronico en los casos clinicamente relevantes.

2. PATOLOGIAS DEL SISTEMA RESPIRATORIO
2.1 ASMA FELINO

El asma felina es una enfermedad inflamatoria crénica de origen alérgico que afecta a las vias
respiratorias bajas, provocando tos, disnea y episodios de broncoconstriccion. Afecta sobre todo
a gatos joévenes o de mediana edad, con una media de presentacion entre los 4 y 5 afios (Trzil,

2014; Trzil, 2020).

El Siamés presenta una sobrerrepresentacion significativa en varios estudios clinicos. En uno de
ellos, representaba el 55% de los casos con diagndstico confirmado, con asociacion
estadisticamente significativa (Adamama-Moraitou et al., 2004). Esta predisposicién ha sido
respaldada por otras revisiones (Trzil, 2014), aunque no confirmada de forma consistente en

todos los estudios clinicos.

El diagndstico se basa en signos clinicos, radiografias y lavado broncoalveolar con eosinofilia. El
tratamiento incluye glucocorticoides y broncodilatadores inhalados. Aunque no es curable,

suele controlarse bien (Trzil, 2020).

Se recomienda evitar la reproduccién de siameses afectados. Para los propietarios, el asma
implica un compromiso de tratamiento crdnico, control ambiental y seguimiento veterinario

continuo.
2.2 SINDROME RESPIRATORIO OBSTRUCTIVO BRAQUICEFALICO

El sindrome respiratorio obstructivo braquiocefalico (BOAS) agrupa alteraciones congénitas del
tracto respiratorio superior que provocan obstruccion parcial del flujo aéreo. En gatos, se
observa sobre todo en razas con craneos acortados. Los signos clinicos incluyen respiracion
ruidosa, disnea, intolerancia al ejercicio y, en casos graves, cianosis o sincope. La anomalia mas
comun es la estenosis de narinas, aunque también se han descrito elongacion del paladar
blando, cornetes aberrantes y eversion de sdaculos laringeos (Ginn et al.,, 2008; Dupré &

Heidenreich, 2016; Mozhdehi et al., 2023).

El gato Persa es la raza mds afectada, con numerosos estudios que documentan su

predisposicidon anatémica y clinica (Gleason et al., 2020, 2022; Berns et al., 2020). También se
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han descrito casos en el Himalayo, Exotic Shorthair y British Shorthair, razas que comparten una

morfologia braquicéfala extrema (Meola, 2013; Morel et al., 2024). Estas razas presentan una
reduccion del espacio nasal, pliegues cutaneos excesivos y otras alteraciones que aumentan la
resistencia al paso del aire. Estudios clinicos han mostrado que cuanto mayor es la braquicefalia,
mayor es la frecuencia de signos respiratorios (Gleason et al., 2022; Fujiwara-lgarashi et al.,
2023). Estas alteraciones, inducidas por la cria selectiva, reflejan una predisposicién genética

indirecta al desarrollo de BOAS, pese a que no se halla identificado una mutacién concreta.

El diagndstico se basa en la exploracidn clinica y, si es necesario, en endoscopia o imagen
avanzada. El tratamiento quirdrgico, como el colgajo de avance de pediculo Unico tras la
reseccion del tejido estendtico, puede ser Util en casos con estenosis nasal marcada (Berns et

al., 2020; Mozhdehi et al., 2023).

Figura 4. Correccidn quirdrgica de narinas estendticas en un gato braquicéfalo. (a) Estenosis
nasal preoperatoria debida a obstruccion ventral por exceso de piel. (b) Resultado tras técnica
quirurgica bilateral de colgajo de avance de pediculo Unico. Extraido de Berns et al. (2020).

Se recomienda no criar animales gravemente afectados. El uso de criterios estéticos extremos
compromete la funcidn respiratoria y el bienestar, por lo que debe promoverse una cria
responsable (Morel et al., 2024). Para los propietarios, implica vigilancia continua, adaptacion

del entorno vy, en algunos casos, tratamiento quirurgico (Fig. 4).

3 PATOLOGIAS DEL SISTEMA URINARIO
3.1 ENFERMEDAD RENAL POLIQUISTICA

La enfermedad renal poliquistica (PKD) es una afeccién hereditaria frecuente en gatos de raza,
especialmente en el Persa y razas relacionadas. Se caracteriza por la formacién progresiva de
multiples quistes renales que pueden evolucionar hacia insuficiencia renal crénica (Fig. 5).
También pueden formarse quistes hepaticos y pancredticos, aunque con menor frecuencia

(Schirrer et al., 2021). La herencia es autosémica dominante con alta penetrancia, lo que implica
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que un solo alelo mutado es suficiente para desencadenar la enfermedad (Barrs et al., 2001;

Young et al., 2005).

La mutacidén causal clasica se localiza en el exdn 29 del gen PKD1 (Young et al., 2005), aunque
estudios recientes han identificado variantes adicionales, como mutaciones en el exén 15 en
gatos japoneses con fenotipo compatible, pero sin la mutacién clasica (Shitamori et al., 2023).
La prevalencia de PKD en el gato Persa se ha documentado ampliamente: 31-57 % en distintas
poblaciones de Europa, Australia, América Latina y Asia (Barthez et al., 2003; Barrs et al., 2001;
Guerra et al., 2020; Miguel-Regalado et al., 2022; Bilgen et al., 2020; Ghavihelm et al., 2022).

También se han identificado casos en gatos Himalayo, British Shorthair y Sphynx, entre otros

(Bilgen et al., 2020; Nowacka-Woszuk et al., 2024). En el gato Sphynx, la mutacidn clasica ha sido

confirmada en dos lineas familiares, ampliando el espectro de razas afectadas.

La enfermedad suele ser subclinica durante afios y manifestarse de forma progresiva con signos
de insuficiencia renal: poliuria, polidipsia, pérdida de peso, vomitos y letargia. El diagndstico
puede realizarse por ecografia renal, que permite detectar quistes desde los 8—10 meses de
edad, o mediante PCR especifica para la mutacion del gen PKD1. Dado que algunos gatos
afectados no portan la mutacién clasica, se recomienda combinar ambas pruebas para mejorar

la sensibilidad diagndstica (Barrs et al., 2001; Shitamori et al., 2023).

RS
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Figura 5. Rifdn e higado poliquisticos en un gato Persa. lzquierda: A: Quistes corticales en rifidn; B: Quistes hepaticos. Derecha:
Nefrosis en rifidn. C: material eosinofilico en luz del quiste (*) y fibrosis (1)(HE); D: Tubulos dilatado con fibrosis. (Tricrémico de
Masson). Extraido de Bilgen et al. (2020).

No existe tratamiento curativo. El manejo es sintomatico y se basa en dieta renal, control de la
presidn arterial y proteccidn de la funcién renal. El pronéstico varia seglin el nimero, tamafio y
distribucion de los quistes, asi como el ritmo de progresidn: algunos gatos se mantienen estables

durante afos, mientras que otros desarrollan fallo renal en la adultez temprana.

Dado su patrdn de herencia dominante y alta prevalencia en ciertas razas, la prevencion de PKD
se basa en el cribado sistematico. Se recomienda excluir de la cria a los individuos afectados, ya
sea por ecografia o por genética, y realizar cribado ecografico a partir de los 10 meses en razas

predispuestas (Barrs et al., 2001; Schirrer et al., 2021). En razas como el Persa, Himalayo, British
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Shorthair o Sphynx, el test genético para la mutacidn cldsica de PKD1 es una herramienta util,

especialmente en combinacidn con la ecografia, sobre todo en gatos de lineas mixtas o con
fenotipo compatible y resultado genético negativo (Shitamori et al., 2023). Para los propietarios,
esta enfermedad implica un seguimiento veterinario regular y posibles cuidados renales

prolongados, incluso en gatos jovenes o aparentemente sanos.

4 PATOLOGIAS DEL SISTEMA DIGESTIVO
4.1 AMILOIDOSIS SISTEMICA

La amiloidosis sistémica tipo AA es una enfermedad inflamatoria con depdsito de proteina
amiloide en érganos como higado, bazo, rifién, tiroides y nddulos linfaticos. Deriva de la
acumulacidn del amiloide A sérico (SAA), proteina precursora que se eleva de forma cronica ante
inflamacion o predisposicidn genética.

Se ha documentado predisposicion hereditaria en Siamés, Oriental Shorthair y Abisinio.
En el Siamés y el Oriental, predomina la afectacion hepatica con hemoperitoneo como causa
frecuente de muerte. Se identificé una heredabilidad del 56% y un patrén mixto mendeliano-
poligénico (Struck et al. 2020) y se confirma la asociacién genética mediante GWAS, destacando

variantes en el gen SAA1 (Esders et al. 2023).

Figura 6. Inmunofluorescencia para confirmar amiloidosis AA en higado (a-
c), rifidn (d-f) y bazo (g-i). Tincion con Thioflavina S (verde), DAPI (azul) e
1gG especifica (rojo), con fusidn de sefiales. Extraido de Ferri et al. (2023).

En el gato Abisinio, la presentacién habitual es renal, con proteinuria precoz y progresion a
insuficiencia renal. Sin embargo, estudios recientes (Paltrinieri et al., 2015; Genova et al., 2021;
Palizzotto et al., 2023) han demostrado que esta forma también cursa con depdsitos en bazo,
higado, intestino y glandulas endocrinas, por lo que se considera parte del espectro sistémico.

En particular, se identificaron alteraciones multiomicas (transcriptémicas y protedmicas) en
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gatos Abisinios afectados, con implicacién de rutas inflamatorias y metabdlicas asociadas a la
produccion de amiloide (Genova et al. 2021). Esto refuerza la hipdtesis de una base genética
multifactorial, donde tanto factores estructurales como inflamatorios promueven el depdsito

amiloide. Ademads, se ha propuesto el uso de uSAA como biomarcador precoz en esta raza.

El depdsito de SAA en forma fibrilar se produce cuando su concentracion se mantiene elevada
por estimulos inflamatorios persistentes o defectos genéticos. El diagndstico se basa en tincidon
de Congo rojo (con observacidon posterior bajo luz polarizada), inmunohistoquimica y
espectrometria de masas (Fig. 6). Se investigan biomarcadores como el SAA urinario. No existe
tratamiento curativo y el prondstico es desfavorable en casos con afectacidon hepdtica o renal

avanzada.

En razas predispuestas se recomienda excluir de la cria a individuos afectados o con
antecedentes familiares. En lineas sensibles, se justifica el cribado mediante marcadores clinicos

y, en el futuro, herramientas genéticas especificas.

5 PATOLOGIAS DE TIPO HEMATOLOGICO
5.1 DEFICIENCIA DE PIRUVATO QUINASA

La deficiencia de piruvato quinasa (PK) es una eritroenzimopatia hereditaria autosémica recesiva

que provoca anemia hemolitica no esferocitica de intensidad variable.

La mutacion causal, localizada en el gen PKLR, fue identificada inicialmente en Abisinios y
Somalies (Grahn et al., 2012) y mas tarde detectada en multiples razas: Bengal, Egyptian Mau,
Maine Coon, Norwegian Forest, Savannah, Siberian, Singapura, La Perm, entre otras. Su
prevalencia es especialmente alta en Abisinios y Somalies, con frecuencias alélicas superiores al

20% en Japon y Australia (Barrs et al., 2009; Kushida et al., 2015).

Un hallazgo relevante fue la deteccién de la mutacidn en gatos sin raza procedentes de colonias
urbanas y situaciones de tenencia descontrolada en Japon (Ueno et al., 2023). El analisis de
parentesco confirmd su diseminacidon por reproduccion no controlada, alertando sobre la

presencia de enfermedades hereditarias fuera de las razas puras.

La reduccién de ATP en eritrocitos genera hemodlisis intermitente. Los signos clinicos son
inespecificos y pueden no manifestarse durante afios. El diagndstico se realiza por frotis
sanguineo (Fig. 7) y se confirma por test genético (PCR real-time). No existe tratamiento curativo;

el manejo es sintomatico.
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Figura 7. Frotis de sangre periférica que muestra células diana,
células policromatdfilas y eritrocitos nucleados en la deficiencia de
piruvato quinasa. https://imagebank.hematology.org/image/63259/

Se recomienda el cribado genético antes de la cria, especialmente en Abisinios y Somalies, y
también en razas portadoras como el Bengal, para evitar camadas afectadas. En poblaciones

sin raza, se aconseja el control reproductivo mediante esterilizacion.

6 SISTEMA ENDOCRINO
6.1 DIABETES MELLITUS

La diabetes mellitus felina, mayoritariamente de tipo 2 (DM2), es una endocrinopatia comun
caracterizada por insulinorresistencia y disfuncidn progresiva de las células B pancredticas. Se
asocia a obesidad, edad avanzada, inactividad y dietas altas en carbohidratos, pero también
muestra una distribuciéon desigual entre razas, lo que indica una base genética relevante

(Sierawska et al., 2022).

El Burmés presenta una incidencia hasta cuatro veces superior a la media, especialmente en
lineas australianas y europeas. Estudios epidemioldgicos y genéticos han identificado variantes
en los cromosomas A3, B1 y E1, vinculadas a genes como ANK1, EPHX2 y LOXL2, relacionados
con disfuncion pancreatica e insulinorresistencia (Lederer et al., 2009; O’Neill et al., 2016;

Samaha et al., 2020; Balmer et al., 2020). El Abisinio, Birmano y Maine Coon también muestran

riesgo aumentado, aunque sin mutaciones especificas identificadas (Ohlund et al., 2015; 2021).
En el Burmés, la ausencia de diferencias por sexo refuerza el papel predominante de la genética

(Sierawska et al., 2022).

La fisiopatologia implica resistencia a la insulina, hiperinsulinemia y glucotoxicidad progresiva.
Adipocinas y citocinas como leptina, adiponectina, resistina, IL-6 y TNF-a han sido propuestas

como biomarcadores y moduladores (Sierawska et al.,, 2022). El diagndstico se basa en
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hiperglucemia persistente, glucosuria y niveles elevados de fructosamina. El tratamiento incluye
insulina, dieta baja en carbohidratos y control del peso. En casos refractarios debe considerarse

hipersomatotropismo (Fleeman & Gostelow, 2020).

Se recomienda excluir de la cria a gatos afectados o con antecedentes familiares, especialmente
en razas con riesgo elevado. En razas predispuestas, se aconseja realizar controles preventivos.
Para los propietarios, la diabetes implica un tratamiento crdnico y un alto grado de implicacion

diaria.

7 PATOLOGIAS DEL SISTEMA MUSCULOESQUELETICO
7.1 DISPLASIA DE CADERA

La displasia de cadera es una alteracion del desarrollo de la articulacion coxofemoral que puede
causar dolor, cojera o dificultad para saltar. Se debe a un acetabulo poco profundoy, en algunos

casos, subluxacion femoral (Perry, 2016).

La raza mas afectada es el Maine Coon, con una prevalencia del 24,9 %, mayor proporcién de
casos bilaterales y leve predominio en machos, segun el estudio de Loder y Todhunter (2017).
Estudios posteriores han reportado prevalencias mas elevadas, como el 37,4 % (Low et al., 2019)
y hasta el 46,7 % en Republica Checa (Cerna et al., 2025), ademas de una heredabilidad
moderada (h? = 0,36) y una correlacién genética con la masa corporal (Low et al., 2019). Aunque
no se ha identificado una mutacidn concreta, estos datos respaldan una base genética. El gato

Persa y el Himalayo también han sido mencionados como razas predispuestas, aunque sin

estudios genéticos concluyentes (Perry, 2016).

El diagndstico se basa en radiografias, valorando el angulo de Norberg y la profundidad
acetabular (Fig. 8). El tratamiento puede ser conservador (AINEs, control del peso, suplementos)

0 quirudrgico en casos graves, siendo la prétesis total de cadera la opcidn mas eficaz.
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Figura 8. Diferentes grados de displasia de cadera en un gato. (A) Grado 0: cadera
normal. (B) Grado 1: cobertura acetabular < 50 %. (C) Grado 2: displasia moderada
con deformacion femoral y formacion dsea. (D) Grado 3: displasia grave con
incongruencia articular y cambios éseos marcados. Extraido de Cerna et al. (2025)

Se recomienda el cribado radioldgico en razas de riesgo, especialmente Maine Coon, donde los

programas de seleccién han demostrado reducir la prevalencia (Low et al., 2019). Los gatos
afectados pueden necesitar cuidados ortopédicos a largo plazo y ajustes en el entorno, por lo

gue su tenencia implica un compromiso adicional.

7.2 LUXACION PATELAR

La luxacidn de rétula es un trastorno ortopédico, generalmente congénito, en el que la rétula se
desplaza fuera del surco femoral, provocando inestabilidad articular y, en algunos casos, cojera

o dificultad para saltar. La presentacidn suele ser medial y bilateral.

Se ha descrito una posible predisposicion genética en las siguientes razas: Devon Rex
(L’Eplattenier, 2002; Diizglin, 2005), Abyssinian (L’Eplattenier, 2002), Scottish Fold (Cerna et al.,
2025; Mills et al., 2024), Persa (Cerna et al., 2025), British Shorthair (Cerna et al., 2025) y Siamés

(Duizglin, 2005). En un estudio reciente, la prevalencia fue especialmente elevada en dos razas,

diendo del 62.5% en el Scottish Fold y del 50% en el Persa (Cerna et al. 2025). Aunque no se ha

identificado una mutacion concreta, la frecuencia en determinadas razas y las conformaciones

Oseas andmalas (Mills et al., 2024) apuntan a una base hereditaria, probablemente poligénica.

El diagndstico es clinico y radioldgico. En casos leves se opta por un manejo conservador; en
grados moderados o severos puede requerirse cirugia. Las técnicas empleadas incluyen
sulcoplastia y transposicion de la tuberosidad tibial (Rutherford et al., 2014). Se recomienda
evitar la cria de gatos afectados y realizar seguimiento ortopédico postoperatorio prolongado

cuando se requiera intervencion.

7.3 MUCOPOLISACARIDOSIS VI

La mucopolisacaridosis tipo VI (MPS VI) es una enfermedad autosémica recesiva causada por la

deficiencia de la enzima N-acetilgalactosamina 4-sulfatasa, que provoca acumulacion de
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dermatdn sulfato y alteraciones esqueléticas progresivas. Afecta sobre todo a gatos jovenes con

dismorfismo facial, retraso en el crecimiento, rigidez articular y signos neuroldgicos.

Se ha descrito principalmente en el Siamés, donde se han identificado dos mutaciones en el gen

ARSB: L476P, asociada a formas graves, y D520N, asociada a una actividad enzimatica reducida,
pero sin signos clinicos en homocigosis. Esta ultima se ha detectado en razas orientales de

ascendencia siamesa como Birmano, Oriental Shorthair, Tonkinés, British Shorthair, Abisinio o

Azul ruso, y en menor medida en razas europeas como Ragdoll o Selkirk Rex, debido a
cruzamientos (Lyons et al., 2016; Bravaccini et al., 2022).

El diagnéstico se basa en analisis enzimatico o test genético. Se recomienda evitar la cria de
individuos con L476P o compuestos heterocigotos L476P/D520N, y no aplicar restricciones
innecesarias a homocigotos D520N, que no desarrollan enfermedad clinica (Crawley et al., 2003;
Lyons et al., 2016). Los gatos afectados requieren cuidados de soporte, control del dolor y
adaptacion del entorno a sus limitaciones fisicas. Su manejo implica un compromiso constante,

con seguimiento ortopédico y, en algunos casos, cuidados paliativos.
7.4 DISPLASIA FRONTONASAL

La displasia frontonasal felina es un defecto congénito grave caracterizado por malformaciones
craneofaciales centrales, como duplicacidon de estructuras maxilares, ausencia de elementos
nasales y meningoencefalocele. Es letal en estado homocigoto y se manifiesta en gatitos recién

nacidos, que deben ser eutanasiados por inviabilidad.

Afecta exclusivamente al Burmés, en concreto a la linea conocida como Contemporary Burmese
desarrollada en EEUU en los afios 2000. Se ha identificado una delecién de 12 pares de bases
(c.376_387del) en el gen ALX1, implicado en el desarrollo craneofacial, que causa esta
malformacién en homocigosis. Los heterocigotos presentan una braquicefalia marcada que ha
sido seleccionada positivamente en concursos felinos, lo que explica la difusién del alelo en la

raza (Lyons et al., 2016).

El diagnéstico se basa en la observacién del fenotipo en recién nacidos, y la confirmacién
genética mediante PCR. No existe tratamiento y los animales afectados no sobreviven. Los

heterocigotos son fenotipicamente viables.

Dado que se trata de un rasgo letal en homocigosis, se recomienda realizar cribado genético

obligatorio en programas de cria de Burmés, evitando cruces entre portadores.
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7.5 ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

La atrofia muscular espinal (SMA) es una enfermedad neuromuscular hereditaria, de herencia
autosdmica recesiva, caracterizada por la degeneracidn progresiva de las motoneuronas del asta
ventral de la médula espinal. Clinicamente, se presenta con debilidad muscular progresiva,

atrofia de musculos pélvicos y marcha anormal, generalmente a partir de las 12 semanas de vida.

Se ha descrito exclusivamente en el Maine Coon, donde se identificé una delecidén de ~140 kb
en el gen LIX1, responsable de la pérdida de motoneuronas. Esta mutacion especifica fue
detectada en multiples lineas consanguineas y no ha sido hallada en otras razas (lannaccone,

2005; Fyfe et al., 2006; Parkinson et al., 2008).

El diagndstico se basa en los signos clinicos y se confirma mediante andlisis genético. No existe

tratamiento curativo, y el manejo es Unicamente paliativo.

Se recomienda el cribado genético obligatorio en programas de cria del Maine Coon para
identificar portadores y evitar la reproduccién de homocigotos, ya que la enfermedad es

irreversible y compromete seriamente la calidad de vida.

8 PATOLOGIAS DE iNDOLE INFECCIOSO
8.1 PERITONITIS INFECCIOSA FELINA (PIF)

La peritonitis infecciosa felina (PIF) es una enfermedad inmunomediada causada por una
mutacion interna del coronavirus felino (FECV = FIPV), que permite la infeccion de macréfagos
y desencadena una inflamacidon sistémica grave. La presentacidon clinica incluye fiebre
persistente, derrames cavitarios o lesiones granulomatosas, y es letal sin tratamiento.

La susceptibilidad individual combina factores ambientales y genéticos, y se han descrito
mayores tasas de PIF en razas puras frente a gatos mestizos. Estudios retrospectivos han

identificado un riesgo significativamente mayor en razas como el Birmano, Ragdoll, Bengali, Rex,

Abisinio, British Shorthair y Devon Rex (Pesteanu et al., 2006; Worthing et al., 2012). En cambio,

razas como el Persa, Siamés o Himalayo no mostraron una asociacion significativa, e incluso

fueroninfrarrepresentadas en algunas cohortes (Worthing et al., 2012). Estas diferencias podrian
explicarse por factores genéticos ligados a lineas de cria cerradas, asi como por condiciones

ambientales especificas de criaderos, mas frecuentes en razas puras.

En el Birmano, estudios de asociacion gendmica (GWAS) identificaron cinco genes

candidatos vinculados a la susceptibilidad a PIF:
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ELMO1 (regulacion de apoptosis y fagocitosis),

RRAGA (metabolismo celular via mTOR),

TNFSF10 (induccion de apoptosis),

ERAP1 y ERAP2 (procesamiento de antigenos) (Golovko et al., 2013).

Otros estudios exploraron polimorfismos en IFNG, TNF-a y CD209, pero sin hallar asociaciones
significativas (Kedward-Dixon et al., 2020). La predisposicién a PIF parece poligénica, con la
participacion de multiples genes relacionados con la inmunidad innata y la apoptosis (Golovko

et al., 2013; Kedward-Dixon et al., 2020).

No se ha identificado una mutacién causal Unica, y la mayoria de autores coinciden en que la
predisposicidn a PIF es probablemente poligénica y modulada por el entorno (Bubenikova et al.,
2021). Por ello, se recomienda evitar la cria entre individuos emparentados, asi como el

hacinamiento y el estrés, que eleva la probabilidad de mutacidn.

Dado el prondstico grave de la enfermedad, los propietarios deben ser informados del riesgo en
razas predispuestas y mantener una vigilancia temprana ante signos compatibles como fiebre

persistente, letargo, pérdida de peso, distensién abdominal o cambios oculares.

9 PATOLOGIAS DE TIPO NEUROLOGICO
9.1 GANGLIOSIDOSIS — GM2

La gangliosidosis GM2 es una enfermedad hereditaria de tipo metabdlico, que afecta al sistema
nervioso central, causada por la acumulacion de ganglidésido GM2 debido a la deficiencia de la
enzima B-N-acetilhexosaminidasa o de su proteina activadora y provocando disfuncion neuronal
progresiva. Se han descrito dos variantes: la variante 0, por mutaciones en el gen HEXB, y la
variante AB, por mutaciones en GM2A (Martin et al., 2004; 2005). Ambas provocan signos

neurologicos progresivos y muerte precoz.

En la variante 0, la raza Korat presenta una mutacidn autosémica recesiva bien caracterizada en
HEXB (Skelly & Franklin, 2002; Martin et al., 2004; Bradbury et al., 2015). También se han
documentado casos en gatos Burmés europeos con mutaciones en el mismo gen (Skelly &
Franklin, 2002; Bradbury et al., 2009). La variante AB se ha identificado la mutacion en GM2A
exclusivamente en gatos domésticos de pelo corto, sin asociacidn a razas puras (Martin et al.,

2005; Beecy et al., 2025).

El diagndstico se basa en la clinica, pruebas enzimaticas y andlisis genético mediante PCR. En la

variante AB, la actividad enzimatica puede parecer normal si se usan sustratos sintéticos (Martin
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et al., 2005; Beecy et al., 2025). No existe tratamiento curativo, aunque se investigan terapias

génicas en modelos experimentales (Bradbury et al., 2015; Beecy et al., 2025).

En razas predispuestas se recomienda realizar pruebas genéticas en los reproductores.

9.2 ALPHA — MANOSIDOSIS

La alfa-manosidosis es una enfermedad lisosomal hereditaria causada por mutaciones en el gen
MANB, que provocan deficiencia de alfa-D-manosidasa y acumulacién de oligosacdridos ricos en
manosa en el sistema nervioso y otros tejidos. Se manifiesta con ataxia, temblores, alteraciones

esqueléticas y deterioro neuroldgico progresivo desde pocas semanas de edad.

Se ha descrito de forma natural en gatos Persas, donde se ha identificado una delecion de 4 pb
en MANB responsable de la enfermedad (Bradbury et al., 2015). La herencia es autosémica

recesiva, y el riesgo aumenta en poblaciones cerradas sin control genético.

El diagndstico se basa en la medicion de la actividad enzimatica y la confirmacién molecular
mediante PCR. Aunque no existe tratamiento curativo, la terapia génica intracisternal ha
demostrado mejorar sintomas neurolégicos, reducir las lesiones cerebrales y prolongar la vida

en gatos afectados (Yoon et al., 2015, 2020; Hunter et al., 2024).

Dado su origen genético, se recomienda evitar la reproduccidon entre portadores y promover

programas de deteccién en la raza Persa.

9.3 SINDROME DE DOLOR OROFACIAL FELINO

El sindrome de dolor orofacial felino (FOPS) es un trastorno neuropatico poco frecuente que
causa dolor oral unilateral, con signos como frotamiento del hocico y automutilacién. Su origen
no estd claro, aunque se asocia a alteraciones del nervio trigémino y factores como la denticion

o el estrés.

La raza Burmés presenta una clara predisposicion, representando el 88% de los casos descritos

(Rusbridge et al., 2010). También se han documentado casos en Siamés, British Shorthair, Somali

e Himalayo (Severud, 2022; Ertelt et al., 2024). En varios ejemplares Burmés afectados se ha
comprobado que comparten antecesores en sus pedigries, lo que refuerza la sospecha de una

base genética hereditaria, aunque el gen responsable aun no ha sido identificado.

El diagndstico es por exclusion. El tratamiento requiere anticonvulsivos como fenobarbital o
pregabalina y reduccion del estrés. No existe prueba genética, pero se desaconseja la cria de

animales afectados.
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10 PATOLOGIAS OFTALMOLOGICAS
10.1 ATROFIA PROGRESIVA DE RETINA

La atrofia progresiva de retina (APR) son un grupo de enfermedades hereditarias que provocan
la degeneracidn progresiva de los fotorreceptores, primero los bastones y después los conos, lo
que conlleva pérdida de visién nocturna, afectacién de la visién diurna y, finalmente, ceguera
irreversible. Estd causada por mutaciones en genes que afectan a la estructura o funcién de las

células retinianas, y su curso clinico varia segun el gen implicado y el tipo de herencia

La APR ha sido descrita en varias razas felinas, aunque se considera que afecta principalmente a

tres razas fundadoras:

- Abisinio, con dos variantes bien caracterizadas: una de inicio temprano (desde los 8 a 12
meses de edad) y herencia dominante, causada por una mutacion de cambio de marco
en el gen CRX (c.546delC, conocida como Rdy) (Occelli et al., 2023), y otra de inicio tardio
(a partir de los 1,5 a 2 afios) y herencia recesiva, debida a una mutacion intrénica en
CEP290 (c.6966+9T>G, conocida como rdAc) (Menotti-Raymond et al., 2010).

- Persa, en la que se ha identificado una forma de APR de inicio muy temprano (desde las
2 a 3 semanas de vida), con herencia autosémica recesiva, causada por una mutacién en
el gen AIPL1 (c.577C>T) (Rah et al., 2005; Alhaddad et al., 2014).

- Siamés, afectado también por la mutacién CEP290: c.6966+9T>G (rdAc), probablemente
introducida a través del Abisinio, pero con alta frecuencia alélica propia en ciertas

poblaciones (Menotti-Raymond et al., 2010).

Ademas, debido a cruzamientos con estas razas, se ha detectado la mutacion rdAc en otras razas
minoritarias (Menotti-Raymond et al., 2010; Mowat et al., 2023). En algunas lineas de Siamés

“tipo wedge”, la frecuencia alélica de rdAc supera el 30 % (Menotti-Raymond et al., 2010).

El diagndstico se basa en los signos clinicos, el fondo de ojo, la electrorretinografia y Ila
confirmacidon genética, disponible para las principales mutaciones. No existe tratamiento
curativo, aunque se investiga la terapia génica. Se recomienda evitar la reproduccién entre

portadores.
10.2 CATARATAS

Las cataratas hereditarias son opacidades del cristalino de origen congénito o de aparicion
temprana, no asociadas a otras enfermedades oculares. Suelen ser bilaterales, simétricas y no

progresivas, y constituyen una causa relevante de pérdida visual en gatos jévenes.
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La evidencia mas sélida proviene del Russian Blue, en el que se ha descrito una forma congénita,
bilateral, simétrica y no progresiva con una prevalencia del 33 % y morfologia caracteristica, lo
que sugiere una base genética autosémica recesiva (Nygren et al., 2018). En el gato Bengal, se
ha reportado una alta frecuencia de cataratas nucleares y subcapsulares en gatos jovenes,

también compatibles con un origen hereditario (Bourguet et al., 2018).

En el gato Persa, asi como en las razas British Shorthair, Ragdoll, Sphynx, Birmano y Norwegian

Forest Cat, se han descrito casos de cataratas bilaterales, simétricas y de inicio temprano,
clasificadas como presuntamente hereditarias en estudios clinicos retrospectivos (Guyonnet et
al., 2019; Bott & Chahory, 2022). Ademas, revisiones previas ya habian sefialado su posible
origen genético en estas razas (Glaze, 2005). Aunque en la mayoria de los estudios no se ha
demostrado una sobre-representacién estadistica, la presentacion clinica homogénea respalda

la sospecha de herencia, probablemente de tipo autosémico recesivo.

El diagndstico se basa en la exploracidn oftalmoldgica y en la exclusién de causas secundarias.
El tratamiento quirurgico es limitado, y muchos gatos mantienen visién parcial o se adaptan bien
a la pérdida visual. Se recomienda evitar la reproduccién de gatos afectados o con antecedentes

familiares.

DISCUSION

Aunque el trabajo se ha estructurado por sistemas corporales y se ha abordado un nimero
limitado de enfermedades, en la discusidn se ha optado por un enfoque centrado en las razas,
en linea con el objetivo de analizar cémo la genética racial influye en la apariciédn de patologias.
Durante el desarrollo del trabajo, se comprobd que muchos sistemas cuentan con abundante
bibliografia y enfermedades bien documentadas (Anexo |), sin embargo, para asegurar un analisis
manejable y profundo, se seleccionaron solo las patologias mas representativas de cada sistema,

dejando fuera otras igualmente relevantes.

Por ello, esta seccidn reorganiza los resultados desde una perspectiva centrada en las razas, lo
gue permite recuperar una visidén mas general, conectar enfermedades con perfiles genéticos

concretos y detectar patrones comunes relevantes para la practica clinica y la cria responsable.

Asi, retomando de nuevo las razas del principio de esta memoria en las que se iba a profundizar,

se destacan ahora sus hallazgos patoldgicos mas relevantes:
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Siamés: Raza fundadora con miltiples patologias asociadas. Destaca por su predisposicion al
asma felino, participacion en casos de FOPS, y mutaciones compartidas con el Abisinio en CEP290
(APR) y ARSB (MPS VI). Es un ejemplo claro de cémo las razas antiguas pueden actuar como

difusoras de mutaciones a otras lineas orientales.

Persa: Una de las razas con mayor peso de la carga genética en la patologia. Afectada por PKD,
BOAS, displasia de cadera, luxacién patelar, cataratas hereditarias y alfa-manosidosis, muchas
ligadas a su morfologia braquicéfala. Representa el impacto directo de la seleccién estética sobre

la salud felina.

Burmés: Es la raza mas representada en las patologias, varias de alta gravedad y base genética
solida: diabetes tipo 2, poliomiopatia hipokalémica, displasia frontonasal (delecién en ALX1) y
alta representacidon en casos de FOPS. Refleja los efectos de la consanguinidad y la seleccidon

cerrada.

Himalayo: Comparte la mayoria de las patologias del gato Persa, del que deriva directamente.
Presenta alta prevalencia de PKD, luxacion patelar, BOAS y posible implicacion en FOPS. Su perfil

genético exige aplicar las mismas estrategias de prevencién que en su raza de origen.

Birmano: Asociado a diabetes tipo 2, PIF y mucopolisacaridosis VI. Comparte mutaciones con
otras razas orientales. Aunque algunas enfermedades no cuentan con test genético, los estudios

gendmicos indican una elevada susceptibilidad.

Abisinio: Raza antigua con varias enfermedades hereditarias bien documentadas. Afectado por

amiloidosis renal, deficiencia de piruvato quinasa, APR (junto al Siamés) y MPS VI. Su antigliedad

sugiere un papel clave en la transmisién de mutaciones entre razas.

Maine Coon: Muy estudiado por su fuerte asociacion con HCM. También presenta displasia de
cadera y es la Unica raza con casos documentados de atrofia muscular espinal. Aunque cuenta

con herramientas diagndsticas, persisten retos en cribado sistematico y control reproductivo.

Ragdoll: Comparte con el Maine Coon la predisposicion a HCM. También se han descrito PKD,
cataratas hereditarias y mutacién D520N. Su creciente popularidad justifica reforzar la vigilancia

genética para evitar la expansion de enfermedades recesivas.

British Shorthair: Perfil mixto con patologias como HCM, PKD, luxacién patelar, cataratas y

posibles vinculos con PIF. Algunas enfermedades tienen base genética clara, otras aun no.
Representa un caso de riesgo moderado que requiere estudios adicionales y medidas

preventivas.
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CONCLUSIONES

1. Este trabajo demuestra que el tipo de raza en gato, influye directamente en la aparicién de
enfermedades hereditarias, muchas de ellas con base genética bien definida. Al analizar diez
razas representativas, se han identificado patologias frecuentes como la cardiomiopatia
hipertréfica, la enfermedad renal poliquistica o diversas miopatias congénitas, algunas con
mutaciones conocidas y otras aln poco caracterizadas.

2. Se han detectado desequilibrios en la bibliografia entre sistemas corporales y razas, lo que
condiciona el andlisis global. Aun asi, el enfoque seguido ha permitido destacar los riesgos
principales de cada raza y reflexionar sobre la relacidén entre genética, salud y cria.

3. Se ha observado que las razas con mayor consanguinidad o seleccionadas por criterios
estéticos tienden a acumular mas patologias hereditarias, como ocurre con el Persa o, de
forma especialmente significativa, con el Burmés, cuya elevada consanguinidad y cria
selectiva muy cerrada podrian explicar su presencia destacada en multiples patologias
hereditarias, algunas de ellas de especial gravedad.

4. Las razas braquicéfalas, como el gato Persay el Himalayo, presentan multiples enfermedades

respiratorias, oftalmoldgicas y musculoesqueléticas asociadas a su morfologia extrema.

5. El uso sistemdtico de herramientas diagndsticas en los programas de cria sigue siendo muy
limitado. La falta de regulacion especifica y la escasa concienciacion por parte de muchos
criadores son factores clave que impiden su aplicacion generalizada. Ademas, algunas de
estas pruebas requieren equipamiento avanzado o formacidn especializada, lo que puede
dificultar su acceso en clinicas veterinarias convencionales.

6. La tenencia de animales de raza conlleva responsabilidades especificas por parte de los
propietarios, que no siempre son conscientes de los cuidados adicionales que algunas razas
requieren. Una informacién adecuada desde el momento de la adquisicidn es esencial para
promover una tenencia responsable y evitar consecuencias como el abandono o el manejo
inadecuado.

7. Deberia de ser responsabilidad del criador garantizar que los animales reproductores sean

evaluados adecuadamente, independientemente de las barreras logisticas o técnicas.

Por todo ello, se concluye que es fundamental replantear el modelo actual de cria selectiva,
fomentando una practica responsable basada en la salud y el bienestar animal, y no en criterios
estéticos. Esta estrategia debe apoyarse en el uso de herramientas genéticas, diagndsticas y
programas de control reproductivo, con el fin de prevenir la aparicién de enfermedades
hereditarias y proteger la diversidad genética de las razas felinas. Reformar los criterios de

seleccidn y fortalecer la regulacién sobre la cria de animales de compaiiia son pasos necesarios
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para avanzar hacia un modelo mas ético y sostenible, que priorice la salud por encima de la

apariencia y reduzca el sufrimiento animal derivado de decisiones reproductivas humanas.
CONCLUSIONS

1. This study demonstrates that breed type in cats directly influences the occurrence of
hereditary diseases, many of which have a well-defined genetic basis. By analyzing ten
representative breeds, frequent pathologies such as hypertrophic cardiomyopathy,
polycystic kidney disease, and various congenital myopathies have been identified—some
associated with known mutations and others still poorly characterized.

2. Imbalances in the literature between body systems and breeds have been detected, which
limits a fully comprehensive analysis. Nevertheless, the approach adopted has made it
possible to highlight the main risks associated with each breed and to reflect on the
relationship between genetics, health, and breeding.

3. Breeds with higher inbreeding coefficients or those selected based on aesthetic criteria tend
to accumulate more hereditary conditions, as is the case with the Persian cat or, more
notably, the Burmese. The high inbreeding levels and extremely closed selective breeding
practices of the latter may explain its notable presence in several severe hereditary diseases

4. Brachycephalic breeds, such as the Persian and the Himalayan, exhibit multiple respiratory,
ophthalmological, and musculoskeletal disorders linked to their extreme morphology.

5. The systematic use of diagnostic tools in breeding programs remains very limited. The lack
of specific regulation and the low awareness among many breeders are key factors
preventing their widespread implementation. Furthermore, some of these tests require
advanced equipment or specialized training, which may limit their availability in
conventional veterinary practices.

6. Owning a purebred animal entails specific responsibilities on the part of the owners, who
are not always aware of the additional care requirements certain breeds may demand.
Providing appropriate information from the time of acquisition is essential to encourage
responsible ownership and prevent consequences such as abandonment or improper
management.

7. It should be the breeder’s responsibility to ensure that breeding animals are properly

evaluated, regardless of logistical or technical barriers.

For all these reasons, it is concluded that the current model of selective breeding must be
reconsidered, promoting a responsible approach based on animal health and welfare, rather

than aesthetic criteria. This strategy should rely on the use of genetic tools, diagnostics, and
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reproductive control programs in order to prevent hereditary diseases and safeguard the genetic
diversity of feline breeds. Reforming selection criteria and strengthening regulation regarding
the breeding of companion animals are necessary steps towards a more ethical and sustainable
model—one that prioritizes health over appearance and reduces animal suffering caused by

human reproductive decisions.
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