
Świadectwo wyników #012345

Wykrywanie mutacji c.848T>C w genie
PK-LR powodującej niedobór kinazy

pirogronianowej u mopsów

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

Badano obecność lub brak mutacji c.848T>C w genie PK-LR, powodującej niedobór kinazy pirogronianowej
(PK deficiency) u mopsów. Niedobór tego enzymu powoduje niewystarczającą produkcję ATP, co prowadzi
do rozpadu erytrocytów lub ich przedwczesnego niszczenia w śledzionie. Zwiększone niszczenie erytrocytów
objawia się klinicznie niedokrwistością.

Mutacja powodująca niedobór kinazy pirogronianowej u mopsów jest dziedziczona autosomalnie
recesywnie. Oznacza to, że choroba występuje wyłącznie u psów o genotypie P/P. Psy o genotypie N/P są
uznawane za nosicieli choroby (heterozygoty). W potomstwie dwóch osobników heterozygotycznych można
oczekiwać następującego rozkładu genotypów: 25% N/N, 25% P/P i 50% N/P.

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

Data wystawienia raportu: 06.02.2021
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021
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