Zprava o vysledku zkousky #290764

Detekce mutace ¢.531-2A>G genu DMD
zpusobujici onemocnéni GRMD u zlatych
retrivr(l

Zakaznik: Dusan Kollarik, Bela 33, 03811 Bela-Dulice, Slovak Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 25-05401

Datum pfijeti vzorku: 04.03.2025

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Heidi Bella Aurea

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 941 000 026 557 633
Registracni ¢islo: SPKP 4826/24

Datum narozeni: 17.6.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 28.02.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Juraj Chorvéth, 0011

Vysledek: Xn/Xn

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.531-2A>G genu DMD zpUsobujici muskularni dystrofii u
zlatych retrivrl (GRMD). GRMD je degenerativni svalové onemocnéni, zpUsobujici ztrdtu aktivni svalové
hmoty a pohybové poruchy. Onemocnéni se obvykle vyskytuje u $ténat ve véku 8 tydnd, jedinci s tézkou
formou onemocnéni umiraji brzy po diagnéze, zatimco psi s mirnéjsi formou mohou prezit nékolik let.
Mutace zpUsobujici GRMD je X-vazana recesivni choroba.

Samice maji chromozomy XX. Vzhledem k onemocnéni GRMD maji potom tfi moznosti:

Xn/Xn - samice s dvéma normalnimi chromozomy X = normélni fenotyp

Xn/Xm - samice s jednim X normalnim (Xn) a jednim X mutovanym (Xm) = samice prenasecka. Klinické
postizeni samic pfenasecek je individudlni v zavislosti na inaktivaci X chromozomu.

Xm/Xm - samice se dvéma postizenymi chromozomy X = samice postizené chorobou GRMD

Samci nesou chromozomy XY a vzhledem k onemocnéni GRMD maji dvé moznosti:

Xn/Y - zdravy samec
Xm/Y - postizeny samec, zdédil od své matky mutovany chromozom X
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