
Świadectwo wyników #012345

Wykrywanie mutacji c.2290+1G>A w genie
VWF powodującej chorobę vWD typu III u

psów rasy kooikerhondje

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
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Nazwisko: Lassie DEMO
Rasa: Plemeno
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Data urodzenia: 1.1.2020
Płeć: samica
Data pobrania: 01.02.2021
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Wyjaśnienie wyników

Zbadano obecność lub brak mutacji c.2290+1G>A w genie VWF, która powoduje niedobór czynnika von
Willebranda (vWF), znany jako choroba von Willebranda typu III (vWD III) u psów rasy kooikerhondje. Typ III
choroby von Willebranda jest najcięższą postacią tego schorzenia i charakteryzuje się bardzo silnymi,
zagrażającymi życiu krwawieniami. Forma ta jest typowa całkowitym brakiem vWF w osoczu.

Mutacja c.2290+1G>A powodująca vWD typu III jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Choroba
ujawnia się wyłącznie u osobników P/P, które posiadają mutację w obu kopiach genu VWF. Nosiciele mutacji
(N/P) są klinicznie zdrowi, lecz mogą przekazywać wadliwy allel potomstwu. W przypadku kojarzenia dwóch
heterozygotycznych osobników (N/P) teoretycznie 25% potomstwa będzie całkowicie zdrowych, 50% będzie
nosicielami mutacji, a 25% odziedziczy mutację od obojga rodziców i będzie chore na vWD typu III.

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