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Detekce deleční mutace genu RBM20
způsobující DCM u kníračů

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.2472_2493delGAAGGTCAAAATCTGCCCAGAA genu RBM20,
která způsobuje dilatační kardiomyopatii (DCM) u středních a velkých kníračů. Onemocnění DCM se
projevuje zeslabením srdečních stěn při současném zvětšení objemu srdečních dutin, přičemž nejdříve
dochází k postižení levé části srdce. Dochází ke zhoršení funkce srdce, srdeční sval má sníženou stažlivost a
zmenšuje se srdeční výdej. Orgány jsou špatně prokrvené, tvoří se systémové otoky a otoky plic, projevující
se dušností a kašláním. Součástí onemocnění jsou poruchy srdečního rytmu a vazivové jizvy na myokardu.
Klinické příznaky se začínají objevovat mezi 1. – 3. rokem života. Zpočátku se DCM projevuje sníženou
tolerancí zátěže a celkovou slabostí. Mohou se objevovat krátkodobé mdloby a kolapsy. Prognóza
onemocnění není příznivá, DCM je častou příčinou invalidity a předčasné smrti psů.

Mutace způsobující DCM u kníračů je děděna autosomálně recesivně. To znamená, že se nemoc rozvine
pouze u jedinců P/P, kteří zdědí od obou svých rodičů mutovaný gen. Přenašeči mutovaného genu N/P jsou
klinicky zdraví, ale přenášejí nemoc 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 budou postiženi DCM.

Metoda: SOP171-DCM, fragmentační analýza
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