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Zprava o vysledku zkousky
Testovani fukosidosy u anglickych Springrspanél

Objednatel

Petra Golinovska
Premyslovcti 620/16
400 07 Usti nad Labem

Veterinarni lékai MVDr. Josef Cerny ovéril
spravnost ptvodu biologického materialu.

Vysetrovany

Cislo vzorku: 09-02603

Jméno: Bonnie Bohemia Jewellery
Rasa: Angllicky Springr§panél
Tetovaci ¢islo: 5301

Mikrocip: ---

Rok narozeni: 2006

Pohlavi: samice

Datum ptijeti vzorku: 10.02.2009
Druh vySetfovaného materialu: krev

Vysledek: N/N

Poznamka:

N/N (negative/negative) mutace neni pfitomna ani v jedné alele
N/P (negative/positive) mutace je pritomna v jedné alele
P/P (positive/positive) mutace je pritomna v obou alelach

Interpretace vysledkt

Byla vySetfena delece ¢trnacti pard bazi v 1. exonu genu pro alfa-L-fukosidasu (FUCA1) vedouci k posunu
¢teciho rdmce a vytvoreni pred¢asného stopkodonu pii syntéze enzymu alfa-L- fukosidasy. Tato mutace
zpusobuje metabolické dédi¢né onemocnéni fukosidosu u plemena anglickych Springr§panéli. U anglickych
SpringrSpan€ld se fukosidosa projevuje predevSim jako neurologickd porucha. PostiZeni jedinci mivaji
motorické i mentalni problémy (poruchu koordinace, slepotu, hluchotu, poruchy chovani, zvraceni, obtize pfi
polykani). Symptomy se obvykle projevi mezi 18 meésici a 4 roky véku psa.

Delece v genu FUCAL1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji mutaci v
obou kopiich FUCA1 genu. U heterozygotnich jedinci (jedinct s vysledkem N/P) se onemocnéni neprojevi,
ale jsou jeho prenaSeci. V pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincti bude teoreticky 25 % potomki zcela
zdravych, 50 % potomk prenasect a 25 % zdedi od obou rodi¢ti mutovanou alelu a onemocni fukosidosou. Z
davodd rizika narozeni postiZenych potomki nedoporu¢ujeme kryt dva heterozygotni jedince.

Metoda: SOP06
Datum vystaveni zpravy: 12.02.2009

Jméno odpoveédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, analytik
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