
Świadectwo wyników #012345

Detekcja mutacji c.126delG genu HES7
powodującej SCD u rasy sznaucerów

małych

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.126delG genu HES7, która powoduje dysostozę spondylotyczną (SCD,
wada przecinka) u sznaucera małego. SCD jest ciężką chorobą dziedziczną powodującą zmiany w szkielecie
osiowym (kręgosłup i kości klatki piersiowej). Zaburzenie charakteryzuje się zmianą kształtu kręgów,
tworzeniem się tzw. półklatki piersiowej (w kształcie klina) oraz różnymi anomaliami żeber (zrosty, mniejsza
liczba, występowanie guzów). Wady klatki piersiowej i kręgosłupa wpływają na funkcje oddechowe płuc i
rdzenia kręgowego, dlatego szczenięta rodzą się martwe lub umierają natychmiast po urodzeniu. Oprócz
tych wad, nowonarodzone szczenięta wykazują nieprawidłowo skrócony kształt ciała, wydatne czoło i wady
kończyn.

Mutacja powodująca SCD u sznaucerów miniaturowych jest dziedziczona w sposób autosomalny recesywny.
Oznacza to, że tylko osobniki P/P, które odziedziczyły 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 osoby heterozygotyczne (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 SCD.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji
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