Zprava o vysledku zkousky #011295:

Vysetiovany

Vzorek: 11-15804

Jméno: Jetta Crazy Magic
Rasa: Stafordsirsky bulteriér
Tetovaci islo: -

Detekce dvojité substituce c.
[1297T>C;1299C>T] v exonu 10 genu LZHGDH
zpisobujici onemocnéni
L-2-hydroxyglutarovou acidurii u
stafordsirskych bulteriérd metodou piimého
sekvenovani DNA

Zakaznik

Ing. Stefan Ciada

Lieskovska 2200/1

91501 Nové Mesto nad Vahom
Slovak Republic

Mikrocip: 941 000 012 046 032
Datum narozeni: 29.5.2011
Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 08.06.2011
Vysetfovany materidl: stér sliznice
Odbér potvrdil veterinaf.

Vysledek: Dvojitd substituce nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vyseti'ena pfitomnost ¢i absence mutace dvojité substituce c.1297T>C, ¢.1299C C>T v exonu 10
genu L2HGDH, kédujicim enzym L2-hydroglutarovou dehydrogenszu. Diisledkem mutace je zsména
aminokyseliny leucinu v pozici 433 za prolin a histidinu v pozici 434 za tyrosin v sekvenci proteinu.
Mutace zpisobuje vznik onemocnéni L-2-hydroxyglutarové acidurie (L-2-HGA) u stafordsirskych
bulteriérl. Acidurie je neurometabolické onemocnéni zpisobujici rGznorodé neurologické
problémy vcetné psychomotorické retardace, zéchvatl a ataxie. Pro onemocnéni jsou typické
zvySené hladiny L-2-hydroxyglutarové kyseliny v mo¢i, plazmé a mozkomignim moku.

L-2-HGA je dédéna autosomalné recesivné. To znamens, ze se projevi pouze u jedincd, ktefi nesou
dvojitou mutaci v obou aleldch LZHGDH genu (P/P). U heterozygotnich jedinct (jedincd s vysledkem
N/P) se onemocnéni neprojevi, ale jsou jeho ptenasedi. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich
jedincd bude teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomkd pienageét (N/P) a 25 %
zdédi od obou rodi¢l mutovanou alelu a budou postizeni L-2-hydroxyglutarovou acidurif (P/P).

Metoda: SOP31, akreditovani metoda

Datum vystaveni zpravy: 13.06.2011
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore
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