Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutaci gent SH3TC2, MTMR2
a MPZ zpusobujici hypomyeliniza¢ni
polyneuropatii u zlatych retrivrQ

Zakaznik: Jan Novak, Dlouhd 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 21-12345

Datum pfijeti vzorku: 01.02.2021

Vysetfovany material: krev

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Lassie DEMO

Rasa: Plemeno

Tetovaci ¢islo: 1392013

Mikrocip: 123 456 789 012 345
Registra¢ni ¢islo: REGQ12345

Datum narozeni: 1.1.2020

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.02.2021

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: PREVIEW RESULT LINE

Komentaf k vysledku

Byla vySetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.1924C>T genu SH3TC2, mutace ¢.1479+1G>A genu MTMR2 a
mutace c.434T>C v genu MPZ zplsobujici hypomyeliniza¢ni polyneuropatii u zlatych retrivrd.
Hypomyelinizaéni polyneuropatie je geneticky podminéné onemocnéni postihujici periferni nervovy systém.
Dochézi pfi ném k nedostate¢né produkci myelinové pochvy, coz zplsobuje svalovou slabost, ztratu reflext a
obtiZe s koordinaci pohybu. Geny SH3TC2, MTMR2 a MPZ se dédi nezdvisle na sobé.

ZpUsob dédi¢nosti mutaci ¢.1924C>T v genu SH3TC2 a ¢.1479+1G>A v genu MTMR2 je pravdépodobné
autozomalné recesivni. To znameng, Ze se nemoc rozvine pouze u jedinc(, ktefi zdédi od obou svych rodict
mutovany gen (P/P). Pfenase¢i mutovaného genu (N/P) jsou klinicky zdravi, mutaci v3ak pfendseji na své
potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky 25 % potomkd zcela zdravych
(N/N), 50 % potomku prenasect (N/P) a 25 % potomkl zdédi od obou rodi¢i mutovany gen (P/P) a budou
tedy postizeni timto onemocnénim.

Dédi¢nost mutace c.434T>C v genu MPZ je pravdépodobné autosomalné dominantni. To znamenj, Ze k
projeveni pfiznakli onemocnéni staci jedna kopie mutovaného genu zdédénd od jednoho z rodicd.
Onemocnénim jsou postizeni jedinci s genotypem N/P a P/P. Pouze jedinec s genotypem N/N je
diagnostikovén jako zdravy. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincli (N/P) bude teoreticky 25 %
potomkll zcela zdravych (N/N). 50 % potomkl zdédi jednu kopii mutovaného genu, 25 % dvé kopie
mutovaného genu (P/P) a budou postizeni timto onemocnénim. -

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS
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