Zprava o vysledku zkousky #085850

Detekce mutace 2601_2602insC v genu
SLC4A3 zplsobujici onemocnéni GR-PRA1
u plemene zlaty retriever

Vysetiovany Zakaznik
Vzorek: 16-29930 Karolina Dlaskova
Jméno: Cherry Chlupaté stésti Rasova 836/6
Rasa: Zlaty retriever 14900 Praha 11
Mikrocip: 900 008 800 702 294 Czech Republic

Registra¢ni &islo: CLP/GR/16452

Datum narozeni: 22.11.2013

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 03.11.2016
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vySetfena pfitomnost ¢i absence mutace 2601_2602insC v genu SLC4A3 zpuUsobujici onemocnéni
GR-PRAT1 (Golden Retriever progresivni retindlni atrofie) u plemene zlaty retriever. Onemocnéni se vyznacuje
ztratou zraku v disledku degenerace fotoreceptorovych bunék sitnice. Vétsina pfipadd GR-PRA1 je klinicky k
nerozeznani od jinych forem PRA. Vék diagndzy je nejcastéji v relativné pozdnim véku, pfiblizné v 3esti
letech.

Mutace zpUsobujici GR-PRA1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl P/P, ktefi maji
mutaci vobou kopiich SLC4A3 genu. Prenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomk prenasect (N/P) a 25 % potomk( (P/P) zdédi od obou rodicu
mutovany gen a bude postizeno GR-PRA1.

Metoda: SOP171-GRPRAT1, fragmentacni analyza
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