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Zprixa o ulsledku zkou5lqy
Detekce mutace C>A v exonu 29 PKD1 genu u kodek zpfisobujici PKD

metodou PCR-RFLP

Zekaznik Vy5etiotanti
Pekdrov6 Simona Cislo vzorku:09-06902
MarieTerezie3loT/27 Jm€no: Prestige Price British Velvet
90851 Holie Plemeno: Britsk6 kr6tkrostst6
SlovakRepublic Rok narozeni: neuveden

lD dislo: --
Pohlavi: samice
Datum piijeti vzorku: 12.03.2009
Druh lysetiova neho materi6lu: krev

Vlisledek: Mutace nebyla detekovdna (N/N)

Komentdi k Wsledku

Byla lysetiena mutace PKDl genu (3284c>A v exonu 29), kter6 zpisobuje polycysticke onemocneni ledvrn
kodek (PKD). OnemocnEni se projevuje tvo$ou ledvinoqich cyst, kter€ znemoZiuji norm6lni funkci ledvin.
Piiznakynemoci se mohou projevit vjak€mkoliv vdku.

OnemocnCni PKDje autosomalnd dominantnC dCdidn€. To znamen6, Ze nemoc se projevi u kodek s v.fsledkem
N/P. Kodlq s genotypem P/P nebyly nalezeny. Z toho se usuzuje, Ze piitomnost dvou mutovanich alel je
prenat6lnC let6lni. KiiZenim kodek N/P a N,/N vzejde polovina zdravr.ich jedinct (N,/N) a polovina nemocnich
jedincn (N/P). Mutace PKDlgenu 3284c>A v exonu 29 byla nalezena u plemen persk€ a exotick€ kodlq,,
britsk€ kratkosrst6 kodky, siamske kodky, Ragdoll a ndkolik dalsich plemen, u kterich je zn6mo kiizeni s
persloimi kodkami napi. Selkirk Rex a Scottish Fold.

Metoda: SOP01
Senzitivita metody (pravddpodobnost, Ze byla spr6vn€ detekovana mutovane alela vgenu u heterozygota nebo
mutovan€ho homozygota) je lysSi nez 99%- Specificita metody (pravddpodobnost, Ue byla spr6vnd detekovAna
zdravS alela v genu u heterozygota nebo zdraveho homozygota) je q'isi neZ 99%.

Datum \,ystaveni zpri*y: 17.03.2009
Jmeno odpovCdne osoby: Mgr. Mark€ta Dajbychovd, vedouci veterinarni laboratoie
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