Zprava o vysledku zkousky #010580: Detekce mutace 1028_1032delGAGAA v genu
RPGR zpusobujici XL-PRA u plemena sibifsky
husky a samojed metodou Fragmentacni

analyzy
Vysetfovany Zakaznik
Vzorek: 11-12221 Marcela Kndpkova
Jméno: AVRIL ALBA ORLEANSNOW Sportovni 545
Rasa: Samojed 56169 Kraliky
Tetovaci ¢islo: 1828 Czech Republic

Mikrocip: -

Datum narozeni: 26.10.2006
Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 03.05.2011
Vysetiovany materidl: stér sliznice
Odbér potvrzen veterinarem.

Vysledek: Na zdkladé vysetreni mutace byl stanoven genotyp Xn/Xn

Komentar k vysledku

Byla vysetfena mutace 1028_1032delGAGAA v exonu ORF15 genu RPGR (retinitis pigmentosa
GTPasovy regulator). Tato delece zplisobuje X vazanou progresivni retinalni atrofii u plemena
sibifsky husky a samojed. Prvni priznaky byvaji patrné pfi klinickém vysetreni zraku v 6 mésicich.
Poté se zac¢nou objevovat nepravidelné poskozené svétlocivné receptory tycinky. K poskozeni ¢ipkd
dochazi az v zavérecné fazi nemoci. Ve véku 4 let byvaji postizeni psi zcela slepi.

Samice maji chromozomy XX a vzhledem k onemocnéni XL-PRA mohou mit genotyp:

XnXn - samice s dvéma normalnimi chromozomy X = normalni fenotyp

XnXm - samice s jednim X normalnim (Xn) a jednim X mutovanym (Xm) = samice prenasecka.
Klinické postizeni samic prenasecek je individudlni v zavislosti na inaktivaci X chromozomu.
XmXm - samice se dvéma postizenymi chromozomy X = samice postizené chorobou XL-PRA

Samci nesou chromozomy XY a vzhledem k onemocnéni XL-PRA mohou mit genotyp:
XnY - zdravy samec
XmY - postizeny samec, zdédil od své matky mutovany chromozom X

Metoda: SOP24, akreditovana metoda

Datum vystaveni zpravy: 12.05.2011
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, vedouci veterinarni laboratore
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