
Сертификат о результатах #012345

Детектирование мутации c.3149_3150insC
гена C17H2orf71, вызывающей болезнь

RCD4 у нескольких пород собак.

Результат: Мутация не была детектирована (N/N)

Клиент: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Тестированный образец:
Образец: 21-12345
Дата получения анализа: 01.02.2021
Исследуемый материал: кровь

Информация, предоставленная заказчиком:
Имя: Lassie DEMO
Порода: Plemeno
Номер татуировки: 1392013
Микрочип: 123 456 789 012 345
Регистрационный номер: REGQ12345
День рождения: 1.1.2020
Пол: самка
Дата выборки: 01.02.2021
При взятии образца была проверена личность животного.
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Примечания: N/N = нормальный генотип. N/P = носитель мутации. P/P = мутированный генотип (у животного, скорее всего,
проявится болезнь). (N = негативный; P = позитивный)

Комментарий к результату

Было проведено обследование на наличие/отсутствие мутации c.3149_3150insC гена C17H2orf71,
вызывающей болезнь RCD4 (rode-cone dysplasia). Мутация связана с RCD4 у собак следующих пород:
австралийский хилер, английский сеттер, ирландский красно-белый сеттер, ирландский красный
сеттер, малый мюнстерлендер, польская низинная овчарка, сеттер гордон, стандартный пудель,
тибетский терьер. RCD4 — это форма прогрессирующей атрофии сетчатки (PRA), характерной чертой
которой является дегенерация фоторецепторных клеток сетчатки, что ведет к постепенной потере
зрения и, наконец, к полной слепоте. Средний возраст установления диагноза у собак с RCD4 10 лет.

Мутация передается аутосомно-рецессивным наследованием. Заболевание проявляется у особей,
которые получили мутированный ген от обоих родителей. Данные особи обозначаются как P/P
(мутированный гомозигот). Носители мутированного гена, обозначаемые как N/P (гетерозигот),
получили мутированный ген лишь от одного из родителей, клинические признаки заболевания у них
отсутствуют; однако носители передают заболевание своим потомкам. Теоретически в результате
спаривания двух гетерозигот (N/P) 25% потомства будут здоровыми, 50% будут носителями, а 25 %
потомства унаследуют от своих родителей мутированные гены и будут страдать данным генетическим
заболеванием.

Нельзя исключить, что животные N/N и N/P заболеют PRA по причине иных мутаций, которые тестом не
были выявлены.

Метод: SOPAgriseq_canine, ngs
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