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Zprava o vysledku zkousky #002448

Detekce mutace 1028_1032delGAGAA v genu RPGR
zpusobujici XL-PRA u plemena sibitsky husky a
samojed metodou fragmentacni analyzy

Zakaznik

Ing. Alena Peskova
Dlouha Ves 119
58222 Pribyslav
Czech Republic

VySetrovany

Cislo vzorku: 09-34815

Jméno: Obelix z Mési¢niho svétla
Rasa: Samojed

Tetovaci ¢islo: 1727

Mikrocip: 203098100236777

Rok narozeni: 01.11.2005

Pohlavi: samec

Datum pfijeti vzorku: 15.12.2009

Druh vySetfovaného materialu: stér sliznice

Vysledek: Na zaklad€ vySetreni mutace byl stanoven genotyp Xn/Y

Komentar k vysledku

Byla vySetfena mutace 1028_1032delGAGAA v exonu ORF15 genu RPGR (retinitis pigmentosa GTPasovy
regulator). Tato delece zpiisobuje X vazanou progresivni retinalni atrofii u plemena sibirsky husky a samojed.
Prvni ptiznaky byvaji patrné pfi klinickém vySetfeni zraku v 6 mésicich. Poté se za¢nou objevovat nepravidelné
poskozené svétlocivné receptory ty¢inky. K poskozeni ¢ipkd dochazi az v zavére¢né 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 pfenasecka. Klinické
postizeni samic prenasecek je individualni 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, neakreditovani metoda

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného homozygota) je
vyss8inez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravne detekovana zdrava alela v genu u heterozygota nebo zdravého
homozygota) je vyssi nez 99%.

Datum vystaveni zpravy: 21.12.2009
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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