
Świadectwo wyników #012345

Detekcja mutacji delecyjnej genu RBM20
powodującej DCM u sznaucerów

Wynik: Mutacja nie została wykryta (N/N)

Klient: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Badany próbka:
Próbka: 21-12345
Data otrzymania: 01.02.2021
Typ próbki: krew

Informacje dostarczone przez klienta
Nazwisko: Lassie DEMO
Rasa: Plemeno
Numer tatuażu: 1392013
Mikroczip: 123 456 789 012 345
Numer rejestracyjny: REGQ12345
Data urodzenia: 1.1.2020
Płeć: samica
Data pobrania: 01.02.2021
Tożsamość zwierzęcia została zweryfikowana.
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Legenda: N/N = normalny genotyp. N/P = nosiciel mutacji. P/P = zmutowany genotyp (najprawdopodobniej będzie dotknięty tą
chorobą). (N = negatywny; P = pozytywny)

Wyjaśnienie wyników

Zbadano obecność lub brak mutacji c.2472_2493delGAAGGTCAAAATCTGCCCAGAA genu RBM20, która
powoduje kardiomiopatię rozstrzeniową (DCM) u średnich i dużych sznaucerów. Choroba DCM
charakteryzuje się osłabieniem ścian serca z jednoczesnym wzrostem objętości jamy serca, przy czym
najpierw dotknięta jest lewa strona serca. Czynność serca jest upośledzona, mięsień sercowy ma zmniejszoną
kurczliwość, a rzut serca jest zmniejszony. Narządy są słabo ukrwione, powstaje obrzęk ogólnoustrojowy i
obrzęk płuc, objawiający się dusznością i kaszlem. Choroba obejmuje zaburzenia rytmu serca i bliznowacenie
mięśnia sercowego. Objawy kliniczne zaczynają pojawiać się między 1. a 3. rokiem życia. Początkowo DCM
objawia się zmniejszoną tolerancją wysiłku i ogólnym osłabieniem. Mogą wystąpić krótkotrwałe omdlenia i
zapaści. Rokowanie w tej chorobie nie jest korzystne, a DCM jest częstą przyczyną niepełnosprawności i
przedwczesnej śmierci u psów.

Mutacja powodująca DCM u sznaucerów jest dziedziczona w sposób autosomalny recesywny. Oznacza to, że
tylko psy P/P, które odziedziczą zmutowany gen od obojga rodziców, zachorują na tę chorobę. Nosiciele
zmutowanego genu N/P są klinicznie zdrowi, ale przekazują chorobę swojemu potomstwu. Jeśli kojarzone są
dwie heterozygotyczne osoby (N/P), teoretycznie 25% potomstwa będzie całkowicie zdrowe (N/N), 50%
potomstwa nosicieli (N/P) i 25% potomstwa (P/P) odziedziczy zmutowany gen od obojga rodziców i będzie
dotknięte DCM.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji
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