Zprava o vysledku zkousky #085943

Detekce mutace
c.1451_1453delinsTACTACTA
genu PNPLA1 zpUsobuijici ichtyézu
u plemene zlatého retrievera

Vysetiovany Zéakaznik
Vzorek: 16-30034 Misek Pavel
Jméno: Thevenet Pure Passion Radosov 192
Rasa: Zlaty retriever 36272 Kyselka
Mikrocip: 941 000 018 267 972 Czech Republic

Registra¢ni ¢islo: LOE2289496

Datum narozeni: 15.08.2015

Pohlavi: samec

Datum pfijeti vzorku: 01.11.2016
Vysetfovany materidl: stér Gstni sliznice
Pii odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a MVDr. Marie Steklova

Vysledek: Mutace byla detekovéna v heterozygotnim stavu (N/P)

Vysvétlivky: N/N = normélni genotyp. N/P = pienase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pFitomnost ¢i absence mutace c.1451_1453delinsTACTACTA genu PNPLAT zpisobuijici
onemocnéni ichtyézou u plemene zlaty retriever. U nemocnych 3ténat se jiz brzy po narozeni objevuje
Supinaténi kdze, odlupovani kize pretrvava po cely Zivot jedince. Postupné Supinky tmavnou, kiize se
svékem jedince stava suchou a drsnou. Toto onemocnéni vétsinou nezplsobuje svédéni. U tézce
postizenych jedinci mohou onemocnéni komplikovat sekundérni bakterialni, plisnové nebo parazitarni
infekce.

Mutace zpUsobuijici ichtydzu u zlatych retrievert je dédéna autosomélné recesivné. Nemoc se projevi jen u
jedincti, ktefi maji mutaci vobou kopiich PNPLA1 genu (jedinci s vysledkem P/P, pozitivni/pozitivni).
Prenaseci mutovaného genu (N/P, tzn. negativni/pozitivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset mutaci
na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinc (N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela
zdravych, 50 % potomk( pFenasecd a 25 % potomkd zdédi od obou rodi¢l mutovany gen a bude postizeno
ichtyozou.

Metoda: SOP171-ICTA_1, fragmentaéni analyza, akreditovana metoda v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 08.11.2016
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovana jinak nez celd. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



