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Výsledek: Mutace byla detekována v heterozygotním stavu (N/P)
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Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace g.85286582delC v genu HSF4 způsobující
onemocnění hereditární katarakta (HC) u australských ovčáků. Přítomnost deleční mutace je
významně spojena s rozvojem binokulární katarakty v různém věku života. Obecně je mutace
způsobující HC u australských ovčáků děděna autozomálně dominantně s neúplnou penetrancí. To
znamená, že u všech přenašečů delece nemusí dojít k propuknutí onemocnění; není vyloučena
možnost zapojení dalších genetických popř. environmentálních faktorů.

Jedinci s jednou kopií delece (N/P, tzn. negativní/ positivní) mají přibližně 17 krát vyšší riziko, že v
průběhu života onemocní binokulární HC oproti jedincům bez přítomnosti deleční mutace (N/N).
Heterozygotní jedinci (N/P) přenášení mutaci na své potomky.

Vyšetření nevyloučí přítomnost jiné, dosud nepublikované, mutace HSF4 genu, popř. jiných genů,
zodpovědných za hereditární katarakty.

Metoda: SOP25, akreditovaná metoda
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