
Zpr�va o v�sledku zkou�ky #011292: Detekce dvojit� substituce c.
[1297T>C;1299C>T] v exonu 10 genu L2HGDH
zp�sobuj�c� onemocn�n�
L-2-hydroxyglutarovou acidurii u
staford��rsk�ch bulteri�r� metodou p��m�ho
sekvenov�n� DNA

V�sledek: Dvojit� substituce nebyla detekov�na (N/N)
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Odb�r potvrdil veterin��.
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Koment�� k v�sledku

Byla vy�et�ena p��tomnost �i absence mutace dvojit� substituce c.1297T>C, c.1299C C>T v exonu 10
genu L2HGDH, k�duj�c�m enzym L2-hydroglutarovou dehydrogen�zu. D�sledkem mutace je z�m�na
aminokyseliny leucinu v pozici 433 za prolin a histidinu v pozici 434 za tyrosin v sekvenci proteinu.
Mutace zp�sobuje vznik onemocn�n� L-2-hydroxyglutarov� acidurie (L-2-HGA) u staford��rsk�ch
bulteri�r�. Acidurie je neurometabolick� onemocn�n� zp�sobuj�c� r�znorod� neurologick�
probl�my v�etn� psychomotorick� retardace, z�chvat� a ataxie. Pro onemocn�n� jsou typick�
zv��en� hladiny L-2-hydroxyglutarov� kyseliny v mo�i, plazm� a mozkom��n�m moku.

L-2-HGA je d�d�n� autosom�ln� recesivn�. To znamen�, �e se projev� pouze u jedinc�, kte�� nesou
dvojitou mutaci v obou alel�ch L2HGDH genu (P/P). U heterozygotn�ch jedinc� (jedinc� s v�sledkem
N/P) se onemocn�n� neprojev�, ale jsou jeho p�ena�e�i. V p��pad� kryt� dvou heterozygotn�ch
jedinc� bude teoreticky 25 % potomk� zcela zdrav�ch (N/N), 50 % potomk� p�ena�e�� (N/P) a 25 %
zd�d� od obou rodi�� mutovanou alelu a budou posti�eni L-2-hydroxyglutarovou aciduri� (P/P).
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