Zprava o vysledku zkousky #039459: Detekce mutace g.4411956_441190delGTTT
genu VPS13B zpusobujici onemocnéni TNS u
plemene border kélii metodou Fragmentacni

analyzy
Vysetrovany Zakaznik
Vzorek: 13-28001 Katerina Necasova
Jméno: Déva Ewe Hill Spalov 85
Rasa: Border kolie 74237 Spélov
Tetovaci ¢islo: 2565 Czech Republic

Datum narozeni: 17.4.2008
Pohlavi: samice

Datum prijeti vzorku: 14.10.2013
Vysetrovany material: krev

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vySetiena pritomnost ¢i absence delecni mutace g.4411956_4411960delGTTT v exonu 19 genu
VPS13B zpusobujici syndrom uvéznénych neutrofild (Trapped Neutrophil Syndrome, TNS) u psl
plemene border kélie. Mutace narusuje spravnou funkci skupiny bilych krvinek — neutrofild, které se
podili na odstranovani bakteridlnich infekci a jsou dllezitymi Gcastniky akutni faze zanétu.
Selhavani imunity se projevuje u Sténat jiz ve véku dvou tydnl po narozeni a Sténata umiraji nebo
byvaji utracena ve véku okolo 4 mésicd. Prvnimi priznaky mohou byt apatie, nechutenstvi, prajmy ci
Spatna pohyblivost. Dalsi pfiznaky zavisi na druhu infekce, s kterou dany jedinec bojuje.

Mutace zpUsobujici TNS u border kélii je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u
jedinct, ktefi maji mutaci v obou kopiich VPS13B genu (jedinci s vysledkem P/P, pozitivni/pozitivni).
Prenaseci mutovaného genu (N/P, tzn. negativni/pozitivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou prenaset
mutaci na své potomky. V pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincl (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomkd prenasect (N/P) a 25 % potomki (P/P) zdédi od obou
rodi¢G mutovany gen a bude postizeno TNS.

Metoda: SOP88, 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: 22.10.2013 5
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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