
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.1393C>T genu DNM2
způsobující CNM u border kolií

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.1393C>T genu DNM2 způsobující centronukleární myopatii
(CNM) u border kolií. CNM je defekt vývoje svalových vláken. Zpočátku se projevuje nesnášenlivostí svalové
zátěže, slabostí kosterního svalstva a mírně narušenou chůzí. Onemocnění je progresivní a způsobuje
svalovou atrofii a strukturální anomálie svalových vláken, včetně jaderné centralizace a mitochondriálních
abnormalit.

Mutace způsobující CNM je děděna autosomálně dominantně. To znamená, že k projevení příznaků
onemocnění stačí jedna kopie mutovaného genu zděděná od jednoho z rodičů.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS, v rozsahu akreditace

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


