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Resultaat Vorige Resultaten Eenheid Referentie
GENETISCH ONDERZOEK
CombiBreed Kat
Erfelijke aandoeningen :
Legende
Recessieve overerving
~/- of - homozygoot wild type, mutatie afwezig, gezond
+/-: heterozygoot mutant, mutatie van 1 gen, ander gen normaal, drager
++ of +: homozygoot mutant, mutatie van alle genen, ljder
Dominante overerving
--/--: homozygoot wild type, mutatie afwezig, gezond
++/--! heterozygoot mutant, mutatie van 1 gen, lijder
++/++. homozygoot mutant, mutatie van beide genen, lijder
Adrenal hyperplasia -/ CYP11B1 G>A
Dihydropyrimidinase deficiency -/- DPYS ¢.1303G>A
Gangliosidosis -/- GM2A delGGTC
Gangliosidosis type Il - 1 -/ HEXB delC
Gangliosidosis type Il - 2 -/ HEXB ¢.667C>T
Haemophilia B - 1 -/- F9 c.383G>A
Haemophilia B - 2 -/ F9 ¢.1150C>T
Hyperlipoproteinaemia -/ LPL c.1234G>A
Hypertrophic cardiomyopathy 1 ==f-- MYBPC3 A31P
Hypertrophic cardiomyopathy 3 --/-- MYBPC3 R820W
Hypokalemic periodic paralysis -/- WNK4 2899
Hypothyroidism -/ A445T ¢.1333G>A
Mucopolysaccharidosis | -/ IDUA 3bp del
Mucopolysaccharidosis VI -/ ARSB ¢.1427T>C
Mucopolysaccharidosis VII 1 -/- GUSB ¢.1074G>A
Congenital Myasthenic Syndrome -/ COLQc.1190G>A
Niemann-Pick Syndroom C /- NPC1 2864G>C
Polycystic kidney disease --f-- PKD1 ¢.10063>A
Primary hyperoxaluria type || -/- GRHPR G>A
Pyruvate kinase deficiency -/- PKLR 304
rdAc PRA -/ CEP290 IVS50+9T>G
Spinal muscular atrophy -/- LIX1 140kbdel
Vit D-deficiency rickets | -/- CYP27B1 637
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Eigenschappen :

Blood type AB ?/? CMAH 139/-53
De genetische bloedgroep wordt bepaald aan de hand van de aan- dan wel afwezigheid van
meerdere mutaties in het CMAH gen. Bepaalde combinaties van deze mutaties leiden tot de B-
bloedgroep andere tot de A(of AB)-bloedgroep zoals beschreven door Bighignoli et al, (2007). In
een klein percentage wordt een onbeschreven combinatie vastgesteld waarvoor geen besluit kan
getrokken worden over het genotype.
Een serologische test kan echter uitsluitsel brengen over het fenotype.

Lit: Bighignoli B, Niini T, Grahn RA, et al. Cytidine monophosphe-N-acetylneuraminic acid
hydroxylase (CMAH) mutations associated with the domestic cat AB blood group. BMC Genetics.
2007,8:27. doi:10.1186/1471-2156-8-27.
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De online versie gepubliceerd op zoolyx.be is de enige geldende versie. Het rapport mag enkel in zijn geheel gereproduceerd worden. De resultaten
hebben enkel betrekking op de geteste monsters. De inzender is verantwoordelijk voor de primaire identificatie en/of herkomst van de monsters.:
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