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G e n O m I q Detekce mutace C>A v exonu 29 PKD1 genu u ko¢ek

genetické laboratof zptisobujici PKD metodou PCR-RFLP

Zakaznik Vysetrovany )

Ivana Motejzikova Cislo vzorku: 09-14103 -

K jatkam 1259 Jméno: GIC Whiskey Lovely Panther, CZ
388 01 Blatna . Plemeno: Britska kratkosrsta

Czech Republic Rok narozeni: 2006

ID ¢islo: 961001000042592

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 28.05.2009

Druh vy$etfovaného materilu: stér sliznice

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (IN/N)

Komentar k vysledku

Byla vysetfena mutace PKD1 genu (3284C>A v exonu 29), ktera zplsobuje polycystické onemocnéni ledvin
koéek (PKD). Onemocnéni se projevuje tvorbou ledvinovych cyst, které znemoziiuji normalni funkei ledvin.
Ptiznaky nemoci se mohou projevit v jakémkoliv véku.

Onemocnéni PKD je autosomalné dominantné dédi¢né. To znamena, Ze nemoc se projevi u kocek s vysledkem
N/P. Kocky s genotypem P/P nebyly nalezeny. Z toho se usuzuje, Ze pfitomnost dvou mutovanych alel je
prenatéalné letalni. Kizenim koc¢ek N/P a N/N vzejde polovina zdravych jedinct (N/N) a polovina nemocnych
jedincti (N/P). Mutace PKD1genu 3284C>A v exonu 29 byla nalezena u plemen perské a exotické kocky, britské
kratkosrsté kocky, siamské kocky, Ragdoll a nékolik dal3ich plemen, u kterych je znamo kfiZeni s perskymi
koc¢kami napf. Selkirk Rex a Scottish Fold.

Metoda: SOPO01, akreditovana metoda

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného homozygota) je
vy33i nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana zdravé alela v genu u heterozygota nebo zdravého
homozygota) je vy§si nez 99%.

Datum vystaveni zpravy: 03.06.2009
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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