Zprava o vysledku zkousky #014413: Detekce mutace ¢.2457C>T MYBPC3 genu
zpusobujici onemocnéni HCM u koéek
plemene ragdoll metodou primého
sekvenovani DNA

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 11-30902 Jana Vopelkova
Jméno: Amilay Prince Rafael Jasminova 18
Plemeno: Ragdoll 36004 Karlovy Vary
Datum narozeni: 12.1.2011 Czech Republic
Reg. ¢islo: -

Mikrocip: 982000153734787
Pohlavi: samec

Datum prijetf vzorku: 11.01.2012
Vysetiovany materidl: krev

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vysetrena pritomnost ¢i absence C>T v kodonu 820 (R820W) v MYBPC3, ktera podminuje vznik
hypertrofické kardiomyopatie (HCM) u kocek plemena ragdoll. Pfi HCM dochazi k zesileni
(hypertrofii) zejména stény levé komory srdecni a komorového septa. Priznaky, které mohou
onemocnéni doprovazet, jsou napr. dusnost, nizka fyzicka aktivita kocky od omezeni pohyblivosti az
paralyzu nohou, snizena chut k jidlu, kasel, synkopy (kratké ztraty védomi kocky). Dlsledkem zmén
srde¢niho svalu jsou také arytmie a Selesty rlzné intenzity. Onemocnéni se mlze projevit v
jakémkoliv véku.

Mutace R820W v MYBPC3 genu je dédéna autosomalné dominantné. V soucasné dobé u plemena
ragdoll neni zcela objasnén vliv genotypu na fenotypicky projev HCM. Vysledek genetického testu
je treba konfrontovat s klinickym kardiologickym vysetrenim.

Metoda: SOP32, akreditovana metoda

Datum vystaveni zpravy: 18.01.2012 5
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrov4, vedouci laboratore
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