
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.1473+1G>A ADAMTS17
genu způsobující onemocnění PLL

u různých plemen psů

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.1473+1G>A ADAMTS17 genu způsobující onemocnění PLL
(primary lens luxation – primární luxace čočky) u různých plemen psů. PLL je oční vada spojena s dislokací
čočky způsobenou defektní fixací vláken závěsného aparátu čočky. Nemoc postihuje psy různého věku, končí
oslepnutím jedince.

Pes bez rizika rozvoje PLL v důsledku mutace c.1473+1G>A má výsledek genetického testu N/N (negativní v
obou alelách). Pes s rizikem rozvoje PLL v důsledku mutace c.1473+1G>A má výsledek P/P (pozitivní na
přítomnost mutace v obou alelách). Obecná dědičnost PLL je považována za autosomálně recesivní, proto
většina přenašečů mutace c.1473+1G>A (výsledek N/P) v průběhu celého života neonemocní. Nicméně bylo
prokázáno, že přenašeči mutace c.1473+1G>A mohou mít zvýšené riziko onemocnění PLL, riziko záleží na
konkrétním plemeni nebo genovém pozadí individuálního jedince. Genetický test nevyloučí možnost jiné
formy PLL ani neumožní odhalit propuknutí choroby u případných přenašečů mutace.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace
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