Zprava o vysledku zkousky #112761

Detekce mutace ¢.531-2A>G genu DND
zpusobujici onemocnéni GRMD u zlatych
retrivr(l

Vysetiovany Zakaznik

Vzorek: 18-17518 Ing. Vaclav Frgal
Jméno: Dasty od Rybnika Kamenny Staré Mésto 259
Rasa: Zlaty retriever 79201 Staré Mésto
Mikrocip: 941 000 019 285 674 Czech Republic

Registra¢ni &islo: CLP/GR/18430

Datum narozeni: 8.7.2016

Pohlavi: samec

Datum pfijeti vzorku: 29.06.2018
Vysetfovany material: krev

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Rostislav Klapka

Vysledek: Xn/Y

Komentafr k vysledku

Byla vy3etfena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.531-2A>G genu DND zpusobujici muskularni dystrofii u
zlatych retrivrd (GRMD). GRMD je degenerativni svalové onemocnéni, zpUsobujici ztratu aktivni svalové
hmoty a pohybové poruchy. Onemocnéni se obvykle vyskytuje u sténat ve véku 8 tydnd, jedinci s téZkou
formou onemocnéni umiraji brzy po diagnéze, zatimco psi s mirngjsi formou mohou prezit nékolik let.
Mutace zpUsobujici GRMD je X-vazana recesivni choroba.

Samice maji chromozomy XX. Vzhledem k onemocnéni GRMD maji potom tfi moznosti:

Xn/Xn - samice s dvéma normalnimi chromozomy X = normalni fenotyp

Xn/Xm - samice s jednim X normalnim (Xn) a jednim X mutovanym (Xm) = samice prenasecka. Klinické
postizeni samic prenasecek je individualni v zavislosti na inaktivaci X chromozomu.

Xm/Xm - samice se dvéma postizenymi chromozomy X = samice postizené chorobou GRMD

Samci nesou chromozomy XY a vzhledem k onemocnéni GRMD maji dvé moznosti:

Xn/Y - zdravy samec
Xm/Y - postizeny samec, zdédil od své matky mutovany chromozom X

Metoda: SOP172-GRMD, pfimé sekvenovani DNA
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