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Detekce mutace c.1552A>T v genu LGI2
způsobující juvenilní epilepsii u plemene

Lagotto Romagnolo

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 mutace c.1552A>T v genu LGI2 způsobující juvenilní epilepsii u
plemene Lagotto Romagnolo. U plemene Lagotto Romagnolo se epileptické příznaky objevují od 5 do 9
týdnů věku. Záchvaty se projevují chvěním celého těla, někdy spojené s krátkou ztrátou vědomí. Štěňata s
těžšími projevy trpí i příznaky neurologického onemocnění, včetně generalizované ataxie a hypertermie.
Epilepsie spontánně vymizí od 8 do 13 týdnů věku.

Mutace způsobující juvenilní epilepsii u Lagotto Romagnolo je děděna autozomálně recesivně. Nemoc se
projeví jen u jedinců, kteří mají mutaci v obou kopiích LGI2 genu (P/P). Přenašeči mutovaného genu (N/P)
jsou klinicky zdraví, ale mohou přenášet mutaci na své potomky. Jedinci s výsledkem N/N jsou bez rizika
onemocnění. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců bude teoreticky 25 % potomků zcela zdravých, 50
% potomků přenašečů a 25 % potomků zdědí od obou rodičů mutovaný gen a bude postiženo juvenilní
epilepsií.

Metoda: SOP172-epilepsie, přímé sekvenování DNA
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