
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.2653+1G>A SNX14 genu
způsobující onemocnění NCCD

u maďarských ohařů

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)

Zákazník: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 21-12345
Datum přijetí vzorku: 01.02.2021
Vyšetřovaný materiál: krev

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: Lassie DEMO
Rasa: Plemeno
Tetovací číslo: 1392013
Mikročip: 123 456 789 012 345
Registrační číslo: REGQ12345
Datum narození: 1.1.2020
Pohlaví: samice
Datum odběru: 01.02.2021
Při odběru byla ověřena identita jedince.
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Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.2653+1G>A genu SNX14 způsobující neonatální cerebelární
kortikální degeneraci (NCCD), neboli cerebelární abiotrofii, u maďarských ohařů. NCCD je neurodegenerativní
onemocnění. Charakteristickým rysem je mozečková ataxie, která se projevuje již kolem třetího měsíce věku,
rozvoj nemoci je poměrně rychlý. Postižení psi trpí výraznou poruchou koordinace pohybů, intenčním
tremorem a třesem hlavy, deficity v reakci na hrozbu a příznaky dysfunkce rovnovážného orgánu, včetně
nystagmu.

Mutace způsobující NCCD u maďarských ohařů je děděna autosomálně recesivně. To znamená, že se nemoc
rozvine pouze u jedinců P/P, kteří zdědí od obou svých rodičů mutovaný gen. Přenašeči mutovaného genu
N/P jsou klinicky zdraví, ale přenášejí nemoc 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
(P/P) zdědí od obou rodičů mutovaný gen a budou postiženi NCCD.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

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


