
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutací SLC7A9 genu souvisejících
s rozvojem cystinurie typu B u koček

Výsledek: PREVIEW RESULT LINE

Zákazník: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 08-12346
Datum přijetí vzorku: 01.01.2008
Vyšetřovaný materiál: stěr ústní sliznice

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: Madame Théophile DEMO
Plemeno: Perská kočka
Datum narození: 31.12.1909
Reg. číslo: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikročip: 123 456 789 012 345
Pohlaví: samice
Datum odběru: 01.01.2008
Při odběru byla ověřena identita jedince.
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Kód pro ověření zprávy je 12AB-CD34-GENO-MIA0-EFGH. Jděte na www.genomia.cz pro ověření.
Zpráva o výsledku zkoušky nesmí být bez souhlasu laboratoře reprodukována jinak než celá.
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Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutací c.706G>A, c.1175C>T, c.881T>A genu SLC7A9 souvisejících s
rozvojem cystinurie typu B u koček. Mutace c.881T>A která byla identifikována u mainské mývalí, siamské a
sibiřské kočky a u plemene sphynx. Cystinurie je porucha transportu aminokyselin v ledvinách. U postižených
jedinců dochází ke shromažďování cystinu v moči, tvorbě krystalů cystinu a vzniku močových kamenů. Ty
dráždí močové cesty, způsobují stagnaci moči a zvyšují náchylnost močových cest k infekci. Klinicky se
cystinurie projevuje tmavou a výrazně zapáchající močí s příměsí krve. Močení je bolestivé a mnohdy
neúspěšné.

Výsledek N/N znamená, že kočka není v riziku rozvoje cystinurie B. Přítomnost mutace v homozygotním
(výsledek P/P) nebo heterozygotním (výsledek N/P) stavu znamená, že kočka je v riziku rozvoje cystinurie B.
Pro určení způsobu dědičnosti dosud není k dispozici dostatečné množství dat. Předpokládá se se
autosomálně recesivní nebo autosomálně dominantní dědičnost.

Metoda: SOPAgriseq_feline, MPS

Datum vystavení zprávy: 06.01.2008
Datum provedení zkoušky: 12.06.2008 - 06.01.2008
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře


