
Świadectwo wyników #012345

Detekcja mutacji c.91G>C genu MYBPC3
powodującej HCM u kotów rasy Maine

Coon

Wynik: Mutacja nie została wykryta (N/N)

Klient: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Badany próbka:
Próbka: 08-12346
Data otrzymania: 01.01.2008
Typ próbki: wymaz z błony śluzowej jamy ustnej

Informacje dostarczone przez klienta
Nazwisko: Madame Théophile DEMO
Rasa: Persian cat
Data urodzenia: 31.12.1909
Numer rejestracyjny: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikroczip: 123 456 789 012 345
Płeć: samica
Data pobrania: 01.01.2008
Tożsamość zwierzęcia została zweryfikowana.
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Wyjaśnienie wyników

Zbadano obecność lub brak mutacji c.91G>C (A31P) genu MYBPC3, która została opisana w związku z
kardiomiopatią przerostową (HCM) u kotów rasy Maine Coon. W HCM występuje pogrubienie (przerost)
ściany lewej komory, a w szczególności przegrody międzykomorowej. Objawy, które mogą towarzyszyć
chorobie, obejmują duszność, niską aktywność fizyczną kota, od ograniczonej mobilności do paraliżu
kończyn, zmniejszony apetyt, kaszel i omdlenia (krótkotrwała utrata przytomności). Arytmie i szmery o
różnym nasileniu są również konsekwencją zmian w mięśniu sercowym. Choroba może ujawnić się w każdym
wieku.

Kot bez ryzyka rozwoju HCM z powodu mutacji A31P ma wynik testu genetycznego N/N (ujemny w obu
allelach). Kot z ryzykiem rozwoju HCM z powodu mutacji A31P ma wynik testu genetycznego N/P lub P/P
(pozytywny na obecność mutacji w jednym lub obu allelach). Mutacja jest dziedziczona w sposób
autosomalny dominujący i opisano niepełną penetrację choroby u heterozygot (Longeri i in.).

Metoda: SOPAgriseq_feline, MPS
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