Swiadectwo wynikéw #012345

Wykrywanie mutacji w genach SH3TC2,
MTMR2 i MPZ powodujacych
hipomielinizacyjng polineuropatie u golden
retrieverow

Klient: Jan Novak, Dlouha 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Badany prébka:

Probka: 21-12345

Data otrzymania: 01.02.2021

Typ probki: krew

Informacje dostarczone przez klienta

Nazwisko: Lassie DEMO

Rasa: Plemeno

Numer tatuazu: 1392013

Mikroczip: 123 456 789 012 345

Numer rejestracyjny: REGQ12345

Data urodzenia: 1.1.2020

Pte¢: samica

Data pobrania: 01.02.2021

Tozsamos¢ zwierzecia zostata zweryfikowana.

Wynik: PREVIEW RESULT LINE

Wyjasnienie wynikow

Zbadano obecnos¢ lub brak mutacji ¢.1924C>T w genie SH3TC2, mutacji c.1479+1G>A w genie MTMR2 oraz
mutacji ¢.434T>C w genie MPZ powodujacych hipomielinizacyjng polineuropatie u golden retrieveréw.
Hipomielinizacyjna polineuropatia jest choroba uwarunkowang genetycznie, ktéra dotyczy obwodowego
uktadu nerwowego. Dochodzi w niej do niewystarczajacej produkcji ostonki mielinowej, co prowadzi do
ostabienia miesni, zaniku odruchéw oraz zaburzen koordynacji ruchowej. Geny SH3TC2, MTMR2 i MPZ
dziedzicza sie niezaleznie od siebie.

Sposéb dziedziczenia mutacji ¢.1924C>T w genie SH3TC2 oraz c.1479+1G>A w genie MTMR2 jest
najprawdopodobniej autosomalny recesywny. Oznacza to, ze choroba rozwija sie wylacznie u osobnikéw,
ktére odziedziczyly zmutowany gen od obojga rodzicéw (P/P). Nosiciele (N/P) sa klinicznie zdrowi, jednak
moga przekazywa¢ mutacje swojemu potomstwu. W przypadku kojarzenia dwoéch osobnikéw
heterozygotycznych (N/P), teoretyczny rozktad potomstwa wynosi: 25% osobnikéw catkowicie zdrowych
(N/N), 50% nosicieli (N/P) oraz 25% osobnikéw dotknietych choroba (P/P).

Dziedziczenie mutacji c.434T>C w genie MPZ jest najprawdopodobniej autosomalne dominujace. Oznacza
to, ze do ujawnienia sie objawéw choroby wystarczy jedna kopia zmutowanego genu odziedziczona od
jednego z rodzicéw. Osobniki o genotypach N/P oraz P/P sa chore, natomiast jedynie osobniki o genotypie
N/N uznaje sie za zdrowe. W przypadku kojarzenia dwéch heterozygot (N/P), teoretyczny rozktad potomstwa
wynosi: 25% osobnikéw catkowicie zdrowych (N/N), 50% osobnikéw dziedziczacych jedna kopie
zmutowanego genu oraz 25% osobnikéw dziedziczacych dwie kopie zmutowanego genu (P7P), ktore beda
dotkniete choroba. o A
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