
Zpráva o výsledku zkoušky #012345

Detekce mutace c.286C>T genu CCDC39
způsobující primární ciliární dyskinezi

u plemene Bobtail

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)
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Vysvětlivky: N/N = normální genotyp. N/P = přenašeč mutace. P/P = mutovaný genotyp (u jedince se s největší pravděpodobností
projeví onemocnění). (N = negativní; P = positivní)

Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.286C>T v exonu 3 CCDC39 genu způsobující primární ciliární
dyskinezi (PCD) u psů plemene Bobtail. PCD je dědičná porucha charakterizována nedostatečnou funkcí
řasinek epiteliární sliznice. Pro PCD jsou typické opakované infekce horních a dolních cest dýchacích a snížení
plodnosti samců.

Mutace způsobující PCD u bobtailů je děděna autosomálně recesivně. Nemoc se projeví jen u jedinců P/P,
kteří mají mutaci v obou kopiích CCDC39 genu. Přenašeči mutovaného genu N/P jsou klinicky zdraví, ale
mohou přenášet mutaci na své potomky. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P) bude teoreticky
25 % potomků zcela zdravých (N/N), 50 % potomků přenašečů (N/P) a 25 % potomků (P/P) zdědí od obou
rodičů mutovaný gen a bude postiženo PCD.

Metoda: SOP182-PCD, HRMA, akreditovaná metoda
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