
Świadectwo wyników #012345

Detekcja c.1054G>A w genie YARS2
powodującego CJM u owczarków

belgijskich

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.1054G>A w genie YARS2, która powoduje kardiomiopatię i
młodzieńczą śmiertelność (CJM) u owczarków belgijskich. Kardiomiopatia i młodzieńcza śmiertelność to
dziedziczna choroba charakteryzująca się przedwczesną śmiercią szczeniąt po urodzeniu lub w wieku
maksymalnie 6-8 tygodni. Szczenięta początkowo rozwijają się normalnie, ale później pojawiają się
niespecyficzne objawy kliniczne. Główne cechy to np. wymioty, zaburzenia równowagi i brak koordynacji
ruchów (drżenie, potykanie się), problemy z oddychaniem. Szczenięta umierają kilka dni po wystąpieniu
pierwszych objawów klinicznych z powodu niewydolności serca.

Mutacja powodująca CJM u owczarków belgijskich jest dziedziczona w sposób autosomalny recesywny.
Oznacza to, że tylko osobniki 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 CJM.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji
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