Zprava o vysledku zkousky #139500

Detekce mutace g.30852988_30902901del
* CLN8 genu zplsobujici NCL8
u alpskych jezev¢ikovitych brakyi

e

Vysetiovany Zikaznik

Vzorek: 19-32203 -Jaromir Machala
Jméno: Ira Kandi raj Valasska Polanka 217
Rasa: Alpsky jezevcikovity brakyf 756 11 Valadska Polanka
Tetovaci Cislo: 4810 Czech Republic

Mikrocip: 900 215 000 119 561

Datum narozeni: 13.03.2013

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.11.2019
Vysetiovany material: krev

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Zdenék Klima

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenaset mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétii pravdépodabnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentaf k vysledku

Byla vySetiena piitomnost ¢i absence mutace g.30852988_30902901del genu CLN8 zplsobujici onemocnéni
NCL8 (neuronalni ceroidni lipofuscinéza typu 8) u plemene alpsky jezevéikovity brakyf. Symptomy NCL jsou
velmi variabilni. Obvykle zahrnuji neurologické pfiznaky jako je dezorientace, zkostné stavy a agresivita,
zachvaty a potize s pfijmem potravy. BéZné se objevuje nahla ztrata zraku. Mira neurodegenerace se s vékem
zvyiuje, u viech postizenych jedincl se vyvinou psychické abnormality a kie¢e. Pozorovany mohou byt i
zmény v chizi a postaveni - klopytava chiize, ztuhlost nohou.

Mutace zplsobujici NCL8 je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, Zze se nemoc rozvine pouze
u jedinci P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢i mutovany gen. Pienase¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale pfenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomkl zcela zdravych (N/N), 50 % potomkd prenaseél (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédf
od obou rodic¢h mutovany gen a budou postizeni NCLS.

Metoda: SOP176-NCL8, ASA-PCR
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