
Zpráva o výsledku zkoušky #189374

Detekce mutace c.7437G>A exonu 43 VWF
genu způsobující onemocnění vWD typ I

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)

Zákazník: Marek Kučera, Na Betonce 1361/3, 15300 Praha 16- Radotín, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 21-42684
Datum přijetí vzorku: 06.10.2021
Vyšetřovaný materiál: stěr ústní sliznice

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: Naleks Treasure Uilsiya
Rasa: Německý pinč
Mikročip: 643 093 333 008 521
Registrační číslo: CMKU/NP/2387/-21/20
Datum narození: 10.09.2020
Pohlaví: samice
Datum odběru: 02.10.2021
Při odběru byla ověřena identita jedince.
Ověřil/a Ing. Jana Kůsová, Genomia s.r.o.
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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 mutace c.7437G>A VWF genu způsobující deficit nebo poruchu funkce
vWF (von Willebrandova faktoru) nazývanou von Willebrandova choroba typu I (vWD I). VWD se projevuje
různě vážnými krvácivými stavy, které jsou nejvíce patrné v tkáních, kde krev protéká tenkými cévami. Jedinci
postižení vWD mají sklon ke krvácení z kůže a sliznic.

VWD typ I je se nejčastější a nejméně závažná forma vWD u savců. Nemoc je charakteristická nižší koncentrací
vWF v plazmě, struktura vWF bývá nenarušená.VWD typ I se vyskytuje např. u plemen bernský salašnický pes,
dobrman, manchester teriér, welsh corgi pembroke, pudl (všechny varianty), labradoodle, goldendoodle.

Mutace c.7437G>A způsobující vWDI je děděna autosomálně recesivně. Nemoc se projeví jen u jedinců P/P,
kteří mají mutaci v obou kopiích VWF genu. Přenašeči mutovaného genu N/P jsou klinicky zdraví, ale mohou
přenášet mutaci na své potomky. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P) bude teoreticky 25 %
potomků zcela zdravých, 50 % potomků přenašečů a 25 % potomků zdědí od obou rodičů mutovaný gen a
bude postiženo vWDI.

Metoda: SOP182-vWDI, HRMA, v rozsahu akreditace

Datum vystavení zprávy: 12.10.2021
Datum provedení zkoušky: 06.10.2021 - 12.10.2021
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře


