Zprava o vysledku zkousky #037918: Detekce mutace c.586C>T exonu 2 genu
SLC3A1 zpusobujici cystinurii u plemene
Novofundlanského psa a plemene Landseer
metodou PCR-RFLP

Vysetrovany Zakaznik
Vzorek: 13-24001 Renata Cepkova
Jméno: Daffy Alvemia U Kostela 166
Rasa: Landseer 2814 Ratbor
Tetovaci ¢islo: 477 Czech Republic

Mikrocip: 20309810028133
Datum narozeni: 21.10.2009
Pohlavi: samice

Datum prijeti vzorku: 30.08.2013
Vysetrovany material: krev

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vySetfena pritomnost ¢i absence mutace c.586C>T exonu 2 genu SLC3A1 zpUsobujici cystinurii
u plemena Newfoundlanského psa a prfibuzného plemena Landseer. Cystinurie je metabolickd vada
transportu aminokyselin. Nasledkem shromazdovani cystinu v moci, mlize dochazet ke vzniku
krystalll cystinu v moci postizenych jedincl. Krystaly mohou zplsobit nepfijemné zdravotni
komplikace v podobé mocového pisku a kaminkd, které mohou vést az k ucpani mocovych cest.

Mutace c.586C>T zpUsobujici cystinurii se dédi autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u
jedincl, ktefi maji mutaci v obou kopiich SLC3A1 genu (jedinci s vysledkem P/P, pozitivni /
pozitivni). Heterozygotni jedinci (N/P, negativni / pozitivni) nejsou ohrozeni cystinurii, pouze
prendseji genetickou poruchu na dalsi generaci. V pripadé spojeni dvou heterozygotd (prenaseci
mutace) je riziko postizeni potomstva 25 %. Jedinci s genotypem N/N jsou zcela zdravi.

Metoda: SOP03, akreditovana metoda

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného
homozygota) je vyssi nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, ze byla spravné detekovana zdrava alela v genu u
heterozygota nebo zdravého homozygota) je vyssi nez 99%.

Datum vystaveni zpravy: 06.09.2013
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore
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