
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.590G>A OLFML3 genu
související s goniodysgenesis a glaukom

u border kólií

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.590G>A OLFML3 genu související goniodysgenesis a
glaukomem u border kólií. Goniodysgenesis je dědičná vada, vývojovými abnormalitami přední oční komory.
V důsledku abnormálního vývoje intraokulárních kanálků v oku dochází k zúžení nebo uzavření
iridokorneálního úhlu, kterým se filtruje a odtéká přebytečná komorová voda. Goniodysgenesis je
signifikantně spojována se vznikem glaukomu a slepoty.

Goniodysgenesis se projevuje v těžké a mírné formě. Těžká goniodysgenesis potenciálně vedoucí ke vzniku
glaukomu je spojena s homozygozitou pro alelu c.590A genu OLFML3, což naznačuje autozomálně recesivní
způsob dědičnosti. Drtivá většina psů těžce postižených goniodysgenesis a glaukomem je homozygotní pro
zmíněnou mutaci, ojediněle se však objevují případy heterozygotů též postižených touto chorobou. Přesný
způsob dědičnosti není v současnosti zcela znám.

Možné výsledky testu: N/N pes nenese dispozici k goniodysgenesis, N/P pes je přenašeč dispozice k
goniodysgenesis, P/P pes je v riziku rozvoje goniodysgenesis.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

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


