Zprava o vysledku zkousky #150683

Detekce mutace ¢.7437G>A exonu 43 VWF
genu zpUsobujici onemocnéni vWD typ |

Zakaznik: MVDr. Michaela Riedlova, Nam. Interbrigady 948/4, 16000 Praha 6, Czech Republic

Vysetfovany: Majitelka: Ing. Katefina Malkova
Vzorek: 20-14648

Datum pfijeti vzorku: 28.05.2020

Vysetiovany material: krev

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Anastasia The Velvet Fur
Rasa: Pudl Velky

Mikrocip: 203 098 100 412 980
Datum narozeni: 28.10.2017
Pohlavi: samice

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vySetiena ptitomnost ¢i absence mutace ¢.7437G>A VWF genu zpUsobujici deficit nebo poruchu funkce
vWF (von Willebrandova faktoru) nazyvanou von Willebrandova choroba typu | (vWD I). VWD se projevuje
riizné vaznymi krvacivymi stavy, které jsou nejvice patrné v tkanich, kde krev protéka tenkymi cévami. Jedinci
postizeni vWD maji sklon ke krvaceni z klize a sliznic.

VWD typ | je se nejcastéjsi a nejméné zavazna forma vWD u savcG. Nemoc je charakteristicka nizsi
koncentraci vWF v plazmé, struktura vWF byva nenarusend.VWD typ | se vyskytuje napf. u plemen bernsky
salasnicky pes, dobrman, manchester teriér, welsh corgi pembroke, pudl (viechny varianty), labradoodle,
goldendoodle.

Mutace ¢.7437G>A zpUsobujici vWDI je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd P/P,
ktefi maji mutaci v obou kopiich VWF genu. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych, 50 % potomkd prenasecd a 25 % potomk(l zdédi od obou rodi¢ti mutovany gen a
bude postizeno vWDI.

Metoda: SOP182-vWDI, HRMA, v rozsahu akreditace
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Kéd pro ovéreni zpravy je 25DA-6W2B-RW6K-FH63-M68D. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
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