Zprava o vysledku zkousky #139382

Detekce dele¢ni mutace genu RBM20
zpUsobujici DCM u kniraci

Vysetiovany Zakaznik
Vzorek: 19-31806 Petra Vrchotové
Jméno: Hadley Fortuna Moravia Olednd 107E
Rasa: Knirac stfedni 67801 Blansko
Mikrocip: 203 098 100 388 799 Czech Republic

Registra¢ni ¢islo: CMKU/KS/8801/15
Datum narozeni: 08.07.2015

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 20.11.2019
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice
Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Martina Cervena

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 c.2472_2493delGAAGGTCAAAATCTGCCCAGAA genu RBM20,
ktera zplsobuje dilatacni kardiomyopatii (DCM) u stfednich a velkych knira¢l. Onemocnéni DCM se
projevuje zeslabenim srdecnich stén pfi sou¢asném zvétseni objemu srde¢nich dutin, pficemZ nejdfive
dochazi k postizeni levé casti srdce. Dochazi ke zhorseni funkce srdce, srde¢ni sval ma snizenou stazlivost a
zmensuje se srde¢ni vydej. Organy jsou Spatné prokrvené, tvofi se systémové otoky a otoky plic, projevujici
se dusnosti a kaslanim. Soucasti onemocnéni jsou poruchy srde¢niho rytmu a vazivové jizvy na myokardu.
Klinické pfiznaky se zacinaji objevovat mezi 1. - 3. rokem Zivota. Zpocatku se DCM projevuje snizenou
toleranci zatéze a celkovou slabosti. Mohou se objevovat kratkodobé mdloby a kolapsy. Prognéza
onemocnéni neni piizniva, DCM je ¢astou pficinou invalidity a pred¢asné smrti psa.

Mutace zpUsobujici DCM u kniracl je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, Ze se nemoc rozvine
pouze u jedincd P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢i mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou
klinicky zdravi, ale pfenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincl (N/P)
bude teoreticky 25 % potomk( zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasect (N/P) a 25 % potomk (P/P)
zdédi od obou rodi¢t mutovany gen a budou postizeni DCM.

Metoda: SOP171-DCM, fragmentacni analyza
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