
Zpráva o výsledku zkoušky #130106

Detekce inzerční mutace exonu 4 RD3 genu
způsobující onemocnění RCD2 u psů

plemena kolií

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)
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Vysvětlivky: N/N = normální genotyp. N/P = přenašeč mutace. P/P = mutovaný genotyp (u jedince se s největší pravděpodobností
projeví onemocnění). (N = negativní; P = positivní)

Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence inzerce 22 bp exonu 4 RD3 genu způsobující onemocnění RCD2
(rode-cone dysplasia 2) u psů dlouhosrstých i krátkosrstých kolií. RCD2 je degenerativní onemocnění sítnice,
při kterém dochází k abnormálnímu vývoji tyčinek a čípků (dysplázii fotoreceptorů). Dysplázie vede k časné
noční slepotě u štěňat již kolem 6 týdne života. Psi postižení RCD2 bývají většinou v prvním roce života zcela
slepí.

Mutace způsobující RCD2 je děděna autosomálně recesivně. Nemoc se tedy projeví jen u jedinců P/P, kteří
zdědí mutovaný gen od obou svých rodičů. U heterozygotních jedinců N/P se onemocnění neprojeví, ale
jsou jeho přenašeči. Při krytí dvou heterozygotů (N/P) tedy bude teoreticky 25% potomků zdravých (N/N),
50% potomků budou přenašeči (N/P) a 25% potomků (P/P) zdědí oba geny od svých rodičů mutované a
budou tedy postižení chorobou RCD2.

Metoda: SOP171-RCD2, fragmentační analýza
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