
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.2623G>A genu MTBP
související syndrom periodické horečky

u šarpejů

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.2623G>A genu MTBP, která je ve vazbě se syndromem
periodické horečky, nebo též autozánětlivým onemocněním šarpejů (SPAID). Onemocnění charakterizuje
horečka, artritida, vezikulární hyaluronóza (hromadění kyseliny hyaluronové v tkáních), otitida (zánět
středního ucha) a amyloidóza (ukládání amyloidu ve tkáních). Syndrom periodické horečky je
pravděpodobně ve vazbě s mutacemi v genech HAS2 a MTBP. Testována byla mutace v genu MTBP.

Dědičnost této mutace je autozomálně neúplně dominantní. Onemocnění se projeví u postižených
homozygotů, kteří zdědili mutovanou alelu od obou rodičů. Heterozygoti budou mít oproti zdravým
nepostiženým jedincům zvýšenou pravděpodobnost vzniku onemocnění.

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


