Zprava o vysledku zkousky #014415: Detekce mutace C>A v exonu 29 PKD1 genu u
koéek zplisobujici onemocnéni PKD metodou

PCR-RFLP
Vysetfovany Zakaznik
Vzorek: 11-30902 Jana Vopelkova
Jméno: Amilay Prince Rafael Jasminova 18
Plemeno: Ragdoll 36004 Karlovy Vary
Datum narozeni: 12.1.2011 Czech Republic

Reg. ¢islo: -

Mikrocip: 982000153734787
Pohlavi: samec

Datum prijetf vzorku: 11.01.2012
Vysetiovany materidl: krev

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vysSetrena mutace PKD1 genu (3284C>A v exonu 29), kterd zplsobuje polycystické onemocnéni
ledvin kocek (PKD). Onemocnéni se projevuje tvorbou ledvinovych cyst, které znemoznuji normalni
funkci ledvin. Priznaky nemoci se mohou projevit v jakémkoliv véku.

Onemocnéni PKD je autosomalné dominantné dédicné. To znamen4a, ze nemoc se projevi u kocek s
vysledkem N/P. Kocky s genotypem P/P nebyly nalezeny. Z toho se usuzuje, Ze pfitomnost dvou
mutovanych alel je prenatalné letalni. Kfizenim kocek N/P a N/N vzejde polovina zdravych jedinct
(N/N) a polovina nemocnych jedincl (N/P). Mutace PKD1genu 3284C>A v exonu 29 byla nalezena u
plemen perské a exotické kocky, britské kratkosrsté kocky, siamské kocky, Ragdoll a nékolik dalsich

voyr

plemen, u kterych je zndmo krizeni s perskymi kockami napfr. Selkirk Rex a Scottish Fold.

Metoda: SOP01, akreditovana metoda

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného
homozygota) je vyssi nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana zdrava alela v genu u
heterozygota nebo zdravého homozygota) je vyssi nez 99%.

Datum vystaveni zpravy: 17.01.2012 .
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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