Zprava o vysledku zkousky #013240: Detekce delece 14 bp v FUCA1 genu
zpusobujici onemocnéni fukosidézu u
plemene Anglického springer spanéla
metodou fragmentacni analyzy

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 11-25809 Petra Golinovska
Jméno: Alfalex Justin Enjoy The World Premyslovcl 620/16
Rasa: Anglicky Springrspanél 400007 Usti nad Labem
Tetovaci cislo: - Czech Republic

Mikrocip: 968 000 005 307 391
Datum narozeni: 8.5.2010
Pohlavi: samec

Datum prijeti vzorku: 16.09.2011
Vysetiovany materidl: krev
Odbér potvrzen veterinarem.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vysetrena delece c¢trnacti parl bazi v 1. exonu genu pro alfa-L-fukosidasu (FUCA1) vedouci k
posunu cteciho rdmce a vytvoreni predcasného stopkodonu pfi syntéze enzymu alfa-L-fukosidasy.
Tato mutace zplsobuje metabolické dédicné onemocnéni Fukosidosu u plemena anglickych
springrspanélld. U anglickych Springrspanéld se fukosidosa projevuje predevsim jako neurologicka
porucha. Postizeni jedinci mivaji motorické i mentalni problémy (poruchu koordinace, slepotu,
hluchotu, poruchy chovani, zvraceni, obtize pfi polykani). Symptomy se obvykle projevi mezi 18
mésici a 4 roky véku psa.

Delece v genu FUCAT1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl, ktefi maji
mutaci v obou kopiich FUCA1 genu. U heterozygotnich jedincl (jedincd s vysledkem N/P) se
onemocnéni neprojevi, ale jsou jeho prenaseci. V pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincl bude
teoreticky 25 % potomkl zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasecd (N/P) a 25 % zdédi od
obou rodi¢l mutovanou alelu a onemocni fukosidésou (P/P).

Metoda: SOP06, 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: 22.09.2011
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore
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