
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.2899C>T WNK4 genu
způsobující hypokalémii u koček

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)

Zákazník: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 08-12346
Datum přijetí vzorku: 01.01.2008
Vyšetřovaný materiál: stěr ústní sliznice

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: Madame Théophile DEMO
Plemeno: Perská kočka
Datum narození: 31.12.1909
Reg. číslo: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikročip: 123456789012345
Pohlaví: samice
Datum odběru: 01.01.2008
Při odběru byla ověřena identita jedince.
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Kód pro ověření zprávy je 12AB-CD34-GENO-MIA0-EFGH. Jděte na www.genomia.cz pro ověření.
Zpráva o výsledku zkoušky nesmí být bez souhlasu laboratoře reprodukována jinak než celá.
Výsledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl přijat. Genomia neodpovídá za správnost údajů poskytnutých zákazníkem. 1 / 1

Vysvětlivky: N/N = normální genotyp. N/P = přenašeč mutace. P/P = mutovaný genotyp (u jedince se s největší pravděpodobností
projeví onemocnění). (N = negativní; P = positivní)

Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.2899C>T WNK4 genu způsobující hypokalémii neboli
hypokalemickou polyomyopatii (BHP) u některých plemen koček. Plemena s rizikem onemocnění BHP jsou:
barmská kočka a plemena vzniklá křížením, jako Burmilla, Bombay, Cornish Rex, Devon rex, Singapura,
sphynx, Australian Mist, Tiffanie a Tonkinese. Nejcharakterističtějším klinickým příznakem onemocnění BHP je
slabost kosterní svaloviny, často epizodické povahy, lokalizované všeobecně nebo v oblasti krční a hrudní
svaloviny. Klinické projevy onemocnění BHP jsou obvykle zaznamenány u koťat ve věku 2-6 měsíců, v
některých případech nebyly patrné až do věku 2 let.

Mutace způsobující BHP je děděna autozomálně recesivně. Nemoc se projeví pouze u jedinců P/P, kteří mají
mutaci v obou kopiích WNK4 genu. Přenašeči mutovaného genu N/P jsou klinicky zdraví, ale mohou přenášet
mutaci na své potomky. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P) bude teoreticky 25 % potomků
zcela zdravých, 50 % potomků přenašečů a 25 % potomků zdědí od obou rodičů mutovaný gen a budou
postiženi onemocněním BHP (P/P).

Metoda: SOP172-hypokalemia, přímé sekvenování DNA

Datum vystavení zprávy: 06.01.2008
Datum provedení zkoušky: 12.06.2008 - 06.01.2008
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře


