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Detekce mutace c.4151G>A genu ATP7B
způsobující Wilsonovu chorobu u psů
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Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.4151G>A genu ATP7B způsobující Wilsonovu chorobu u psů u
labradorských retrívrů a pravděpodobně i u jiných plemen. Nemoc se projevuje toxickou akumulací mědi v
játrech a následnou hepatitidou.

U labradorských retrívrů existují modifikátory toxikózy mědí. Tyto varianty genů RETN a ATP7A samy o sobě
nezpůsobují žádné onemocnění a u zdravých jedinců nemají žádný klinický význam.

U psů s homozygotní mutací v genu ATP7B (výsledek ATPB/ATPB) zmírňují modifikátory proces ukládání
mědi a tím snižují riziko poškození jaterních buněk. Zmírňující účinek mají genotypy N/RETN, RETN/RETN, u
samců ATP7A/Y a u samic ATP7A/ATP7A.

Psi s heterozygotní mutací v genu ATP7B (výsledek N/ATPB) jsou přenašeči Wilsonovy choroby, nemají
klinické příznaky. Psi s výsledkem N/N nenesou Wilsonovu chorobu. Mutace ATP7A je děděna X-vázaně
recesivně, mutace ATP7B je děděna autosomálně recesivně, mutace RETN je děděna autosomálně
dominantně. Geny ATP7A, ATP7B a RETN jsou každý na jiném chromozomu, tedy se dědí na sobě zcela
nezávisle.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS
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