
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.241C>T genu AMHR2
způsobující onemocnění PMDS malých

kníračů

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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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 c.241C>T genu AMHR2, která způsobuje syndrom perzistujícího
Müllerova vývodu (PMDS, Persistent Mullerian duct syndrome) malých kníračů.

Onemocnění PMDS je pohlavně omezený syndrom, při kterém se u samců vyvine část samičího
reprodukčního traktu. Postižení samci mohou mít dělohu, vejcovody, děložní čípek a dokonce i část vagíny,
která vstupuje do prostaty. Důsledkem této anomálie je zpravidla jednostranný nebo oboustranný
kryptorchismus (porucha sestupu varlat do šourku) a jeho následky, jako neplodnost a zvýšené riziko rakoviny
varlat. Častou komplikací jsou záněty, např. pyometra (zánět dělohy) a související projevy, jako polydipsie,
polyurie, nechutenství.

Mutace způsobující PMDS u malých kníračů 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 PMDS.

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


