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Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.1924C>T genu SH3TC2, mutace c.1479+1G>A genu MTMR2 a
mutace c.434T>C v genu MPZ způsobující hypomyelinizační polyneuropatii u zlatých retrívrů.
Hypomyelinizační polyneuropatie je geneticky podmíněné onemocnění postihující periferní nervový systém.
Dochází při něm k nedostatečné produkci myelinové pochvy, což způsobuje svalovou slabost, ztrátu reflexů a
obtíže s koordinací pohybů. Geny SH3TC2, MTMR2 a MPZ se dědí nezávisle na sobě.

Způsob dědičnosti mutací c.1924C>T v genu SH3TC2 a c.1479+1G>A v genu MTMR2 je pravděpodobně
autozomálně recesivní. To znamená, že se nemoc rozvine pouze u jedinců, kteří zdědí od obou svých rodičů
mutovaný gen (P/P). Přenašeči mutovaného genu (N/P) jsou klinicky zdraví, mutaci však přenášejí na své
potomky. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P) bude teoreticky 25 % potomků zcela zdravých
(N/N), 50 % potomků přenašečů (N/P) a 25 % potomků zdědí od obou rodičů mutovaný gen (P/P) a budou
tedy postiženi tímto onemocněním.

Dědičnost mutace c.434T>C v genu MPZ je pravděpodobně autosomálně dominantní. To znamená, že k
projevení příznaků onemocnění stačí jedna kopie mutovaného genu zděděná od jednoho z rodičů.
Onemocněním jsou postiženi jedinci s genotypem N/P a P/P. Pouze jedinec s genotypem N/N je
diagnostikován jako zdravý. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P) bude teoreticky 25 %
potomků zcela zdravých (N/N). 50 % potomků zdědí jednu kopii mutovaného genu, 25 % dvě kopie
mutovaného genu (P/P) a budou postiženi tímto onemocněním.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS

Datum vystavení zprávy: 06.02.2021
Datum provedení zkoušky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře


