Zprava o vysledku zkousky #015115: Detekce mutace c.619C>T genu CLN5
zpusobujici NCL u psu plemene border kolii
metodou PCR-RFLP

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 11-33411 Alena Kynclova

Jméno: Avenue Alkyra CSA 675

Rasa: Border kolie 74787 BudiSov nad Budisovkou
Tetovaci ¢islo: 1298 Czech Republic

Mikrocip: 972000000286296
Datum narozeni: 21.5.2005
Pohlavi: samice

Datum prijeti vzorku: 12.12.2011
Vysetiovany materidl: krev
Odbér potvrzen veterinarem.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vysSetrena mutace ¢.619C>T genu CLN5, kterd vede k vytvoreni pred¢asného terminacniho
kodonu v pozici 206 CLN5. Neuronalni ceroidni lipofusinéza (NCL) je neurodegenerativni
onemocnéni, pro které je charakteristické shromazdovani lipopigmentl (ceroidu a lipofuscinu) v
lysozomech. Pocatek a klinicky pribéh choroby jsou znac¢né proménlivé a individualni. Mira
neurodegenerace se s vékem zvysuje, u vsech postizenych jedincl se vyvinou psychické abnormality
a ataxie. Lze pozorovat napr. zvyseny neklid, agresi, halucinace, hyperaktivitu, epileptické zachvaty.
Doprovodnym priznakem byva poskozeni sitnice uklddanim lipopigmentl. Postizend zvirata se

Ness

Mutace zpUsobujici NCL u border kolii je dédéna autosomalné recesivné. To znamen4, Ze se nemoc
rozvine pouze u jedincl, ktefi zdédi od obou svych rodi¢i mutovany gen; tito jedinci se oznacuji P/P
(positivni / positivni). Prenase¢i mutovaného genu (N/P, tzn. negativni / positivni) jsou klinicky
zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincG (N/P)
bude teoreticky 25 % potomk( zcela zdravych, 50 % potomk( prenasecll a 25 % zdédi od obou
rodi¢t mutovany gen a budou postizeni NCL (P/P).

Metoda: SOP39

Datum vystaveni zpravy: 13.12.2011
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore
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