Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.2899C>T WNK4 genu
zpUsobujici hypokalémii u kocek

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

Vzorek: 08-12346

Datum pfijeti vzorku: 01.01.2008

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Madame Théophile DEMO
Plemeno: Perska kocka

Datum narozeni: 31.12.1909

Reg. ¢islo: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikrocip: 123456789012345

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.01.2008

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

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

Komentafr k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.2899C>T WNK4 genu zpUsobujici hypokalémii neboli
hypokalemickou polyomyopatii (BHP) u nékterych plemen kocek. Plemena s rizikem onemocnéni BHP jsou:
barmska kocka a plemena vznikld kiizenim, jako Burmilla, Bombay, Cornish Rex, Devon rex, Singapura,
sphynx, Australian Mist, Tiffanie a Tonkinese. Nejcharakteristi¢téjsim klinickym pfiznakem onemocnéni BHP je
slabost kosterni svaloviny, ¢asto epizodické povahy, lokalizované vieobecné nebo v oblasti kréni a hrudni
svaloviny. Klinické projevy onemocnéni BHP jsou obvykle zaznamenany u kotat ve véku 2-6 mésicQ, v
nékterych pfipadech nebyly patrné az do véku 2 let.

Mutace zpUsobujici BHP je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se projevi pouze u jedincd P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich WNK4 genu. Pfenadeci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset
mutaci na své potomky. V pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincli (N/P) bude teoreticky 25 % potomku
zcela zdravych, 50 % potomkl prenasecd a 25 % potomkd zdédi od obou rodi¢l mutovany gen a budou
postizeni onemocnéenim BHP (P/P).

Metoda: SOPAgriseq_feline, ngs

Datum vystaveni zpravy: 06.01.2008
Datum provedeni zkousky: 12.06.2008 - 06.01.2008 -
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