Zprava o vysledku zkouiky #082744

Detekce mutaci c.622-37-31del

a c.545_547dupACA LHX3 genu
zpusobujicich onemocnéni hypofyzarni
dwarfismus u plemen Némeckého oviaka,
Saarloosova a Ceskoslovenského vi¢dka

Vyiattovany Zakaznik
Vzorek: 16-23705 Radek Kunc
Jméne: Enigma Sedy poklad Brivany 31

Rasa: Ceskoslovensky vicak 41201 Litoméfice
Mikrogip: 968 000 010 344 741 Czech Repubilic

Registracni cislo: CMEU/CSY 395414
Datum narozeni: 06.09.2014

Fohlavi: samice

Datum pifijetl vzorky: 20.08.2016
Wyietfovany materidl: krev

Pii odbéru byla ovéiena identita jedince.
Owéfilfa MVYDr. Petr Petrasd

Vysledek; Mutace nebyla detekovana {N/N)

Vysvitlivky: N/M = normdlni genatyp. 8/P = plenaied mutace. P/P = mutovary genolyp (U jedince se s nejvdtsl pravdépodobnosti
prajevi onemocndnil. (N = negatival; @ = positivni)

Komentaf k vysledku

Byla vyietiena pfitomnast & absence mutaci £.622-37-31del a €.545_547dupACA LHX3 genu zplsobujicich
oremocnéni  hypofyzarni dwarfismus neboli nanismus u plemen Némeckého ovédka, Saarloosova
a Ceskoslovenskéha viddka, Onemocnéni je charakterizovano degeneraci hypofyzy a naslednym
nedostatkemn hypofyzamich hormonid. Hlavnimi kliinickymi projevy onemocnéni jsou zpomaleni ristu,
pietrvavajici 3téné¢i srst s projevy alopecie. Poslizend zvifata mohou mit béhem prvnich tydnid fivota
normélni velikost. V obdobi mezi 3. a 4. mésicem véku jsou rozdily jiz evidentni.

Mutace zplsohujici dwarfismus jsou dédény autosomalné recesivié. Nemoc se projevi jen u jedinch, kiefi
maji mutaci v obou kopiich LXH3 genu (jedinci < vysledkem P/P, positivii/positivni). Pfenasedi mutovaného
genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou plenddet mutad na své potomky.
W piipadé kryti dvou heterozygotnich jedined (N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela zdravych, 50 %
patomkil pfenaiedi a 25 % potomki zdédi od obou rodiéd mutovany gen a bude postiZeno dwarfismem.

Metoda: SOP171-dwarfism, fragmentaéni analyza
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