
Świadectwo wyników #012345

Wykrywanie mutacji c.491T>C w genie
CLN8 powodującej NCL u psów rasy

angielski seter

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.491T>C w genie CLN8, która powoduje neuronalną ceroidową
lipofuscynozę (NCL) u psów rasy angielski seter. Mutacja prowadzi do podstawienia p.L164P w sekwencji
białka CLN8. NCL jest neurodegeneracyjną chorobą, dla której charakterystyczne jest gromadzenie
lipopigmentów (ceroidu i lipofuscyny) w lizosomach. Początek choroby oraz jej przebieg są silnie zmienne i
indywidualne. Stopień neurodegeneracji zwiększa się wraz z wiekiem. U wszystkich chorych osobników
rozwijają się zaburzenia psychiczne oraz ataksja. Można obserwować m.in. wzmożony niepokój, agresję,
halucynacje, nadpobudliwość, napady padaczkowe. Dodatkowym objawem bywa uszkodzenie siatkówki na
skutek odkładania lipopigmentów. Zwierzęta dotknięte chorobą rzadko dożywają więcej niż 28 miesięcy.

Mutacja powodująca NCL u angielskich setrów jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Oznacza to, że
choroba rozwija się wyłącznie u osobników P/P, które odziedziczyły zmutowany gen od obojga rodziców.
Nosiciele mutacji (N/P) są klinicznie zdrowi, lecz przekazują wadliwy gen potomstwu. W przypadku kojarzenia
dwóch heterozygotycznych osobników (N/P) teoretycznie 25% potomstwa będzie całkowicie zdrowych
(N/N), 50% będzie nosicielami mutacji (N/P), a 25% (P/P) odziedziczy zmutowany gen od obojga rodziców i
będzie chore na NCL.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS, w zakresie akredytacji
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