
Świadectwo wyników #012345

Detekcja mutacji c.1393C>T genu DNM2
powodującej CNM u psów rasy border collie

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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Wyjaśnienie wyników

Zbadano obecność lub brak mutacji c.1393C>T genu DNM2 powodującej miopatię centrojądrową (CNM) u
psów rasy border collie. CNM jest defektem w rozwoju włókien mięśniowych. Początkowo objawia się
nietolerancją na napięcie mięśni, osłabieniem mięśni szkieletowych i nieznacznie upośledzonym chodem.
Choroba ma charakter postępujący i powoduje zanik mięśni oraz nieprawidłowości strukturalne włókien
mięśniowych, w tym centralizację jądrową i nieprawidłowości mitochondrialne.

Mutacja powodująca CNM jest dziedziczona w sposób autosomalny dominujący. Oznacza to, że wystarczy
jedna kopia zmutowanego genu odziedziczona od jednego z rodziców, aby wywołać objawy choroby.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji

Data wystawienia raportu: 06.02.2021
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021
Approved by: Mgr. Martina Šafrová, Laboratory Manager


