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Wyjaśnienie wyników

Zbadano obecność lub brak mutacji c.1924C>T w genie SH3TC2, mutacji c.1479+1G>A w genie MTMR2 oraz
mutacji c.434T>C w genie MPZ powodujących hipomielinizacyjną polineuropatię u golden retrieverów.
Hipomielinizacyjna polineuropatia jest chorobą uwarunkowaną genetycznie, która dotyczy obwodowego
układu nerwowego. Dochodzi w niej do niewystarczającej produkcji osłonki mielinowej, co prowadzi do
osłabienia mięśni, zaniku odruchów oraz zaburzeń koordynacji ruchowej. Geny SH3TC2, MTMR2 i MPZ
dziedziczą się niezależnie od siebie.

Sposób dziedziczenia mutacji c.1924C>T w genie SH3TC2 oraz c.1479+1G>A w genie MTMR2 jest
najprawdopodobniej autosomalny recesywny. Oznacza to, że choroba rozwija się wyłącznie u osobników,
które odziedziczyły zmutowany gen od obojga rodziców (P/P). Nosiciele (N/P) są klinicznie zdrowi, jednak
mogą przekazywać mutację swojemu potomstwu. W przypadku kojarzenia dwóch osobników
heterozygotycznych (N/P), teoretyczny rozkład potomstwa wynosi: 25% osobników całkowicie zdrowych
(N/N), 50% nosicieli (N/P) oraz 25% osobników dotkniętych chorobą (P/P).

Dziedziczenie mutacji c.434T>C w genie MPZ jest najprawdopodobniej autosomalne dominujące. Oznacza
to, że do ujawnienia się objawów choroby wystarczy jedna kopia zmutowanego genu odziedziczona od
jednego z rodziców. Osobniki o genotypach N/P oraz P/P są chore, natomiast jedynie osobniki o genotypie
N/N uznaje się za zdrowe. W przypadku kojarzenia dwóch heterozygot (N/P), teoretyczny rozkład potomstwa
wynosi: 25% osobników całkowicie zdrowych (N/N), 50% osobników dziedziczących jedną kopię
zmutowanego genu oraz 25% osobników dziedziczących dwie kopie zmutowanego genu (P/P), które będą
dotknięte chorobą.
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