Zprava o vysledku zkousky #168823

Detekce mutace g.1,432,293G>A HIVEP3
genu zpUsobujici progresivni retindlni
atrofii u malych kniracd

Zakaznik: Lenka Kofinkova, Stanislava Hudecka 1975, 504 01 Novy Bydzov, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 18-05201

Datum pfijeti vzorku: 22.02.2018

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Offset Rezlark

Rasa: Knira¢ maly

Mikrocip: 972 270 000 274 237
Registra¢ni ¢islo: CMKU/KM/8754/12
Datum narozeni: 15.6.2012

Pohlavi: samec

Datum odbéru: 21.02.2018

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Pavla Hnidkova

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace g.1,432,293G>A HIVEP3 genu (Kaukonen et al. 2020)
zpUsobujici progresivni retinalni atrofii typu PRAT u malych knirac¢. Onemocnéni se projevuje kolem ctyr let
véku psa. Pfiznaky zacinaji no¢ni slepotou, po které nasleduje postupna ztrata denniho vidéni a pfipadna
slepota za v3ech svételnych podminek.

Mutace zpUsobujici PRA1 je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, Zze se nemoc rozvine pouze u
jedincu P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢d mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasecd (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi
od obou rodi¢t mutovany gen a budou postizeni PRA1.

U malych kniracli se o¢ekava objeveni dalsich mutaci zpUsobujici progresivni retinalni atrofii, proto je tfeba
pravidelné oftalmologicky vySetifovat i psy s vysledky N/N a N/P.

Metoda: SOP173-PRA1, PCR-RFLP
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