Zprava o vysledku zkousky #106022

Detekce mutace g.85286582_85286583insC
v HSF4 genu zpusobujici hereditarni
kataraktu u vice plemene psl

Vysetiovany

Vzorek: 18-03916

Jméno: Marylin Auricstaff Fransimo Bohemia
Rasa: Stafordsirsky bulteriér

Mikrocip: 941 000 017 000 929

Datum narozeni: 18/02/2015

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.02.2018
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Zakaznik

Larisa Anatolyeva
Slavicinska 10
15521 Praha
Czech Republic

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti

projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace g.85286582_85286583insC v genu HSF4 zpUsobuijici
onemocnéni hereditarni katarakta (HC) u stafordsirskych bulteriérd, francouzskych buldok( a HC s ¢asnym

nastupem u bostonskych teriéru.

Mutace zpUsobujici HC u vyjmenovanych plemen je dédéna autosomdlné recesivné. To znamena, ze se
nemoc rozvine pouze u jedinct P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢t mutovany gen. Pfenaseci mutovaného
genu N/P jsou klinicky zdravi, ale pfendseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich
jedincd (N/P) bude teoreticky 25 % potomk( zcela zdravych, 50 % potomk( pfenasecd a 25 % zdédi od obou

rodi¢l mutovany gen a budou postizeni HC (P/P).

Metoda: SOP171-HC, fragmentacni analyza, akreditovana metoda

Datum vystaveni zpravy: 27.02.2018

Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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