Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutaci souvisejicich s rostoucim
rizikem rozvoje dilata¢ni kardiomyopatie
(DCM) u dobrman

Zakaznik: Jan Novak, Dlouhd 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 21-12345

Datum pfijeti vzorku: 01.02.2021

Vysetfovany material: krev

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Lassie DEMO

Rasa: Plemeno

Tetovaci ¢islo: 1392013

Mikrocip: 123 456 789 012 345
Registra¢ni ¢islo: REGQ12345

Datum narozeni: 1.1.2020

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.02.2021

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: PREVIEW RESULT LINE

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena ptitomnost ¢i absence mutaci PDK4 genu (DCMT), TTN genu (DCM2) a mutaci na 5.
chromozomu (DCM3 a DCM4). Objeveni dalsich variant se ocekava. Varianty DCM1 a DCM2 byly objeveny u
americké populace dobrmand, varianty DCM3 a DCM4 jsou typické u evropské populace dobrman. Dilata¢ni
kardiomyopatii provazi priznaky jako srdecni arytmie, dysfunkce myokardu ¢&i nasledné méstnavé srdecni
selhani. U dobrmant se onemocnéni projevuje v dospélosti.

Dédi¢nost dilata¢ni kardiomyopatie DCM1, DCM2, DCM3 a DCM4 u Dobermant je charakteristicka neuplnou
penetranci. Vysledné genotypy mohou byt nasledujici:

+ N/N; N/DCM4: jedinec nenese zadnou z doposud zndmych genovych variant nebo nese jednu kopii
genové varianty DCM4 —> je zdravy

+ N/DCM1; N/DCM2; N/DCM3: jedinec nese jednu kopii rizikové genové varianty —> riziko rozvoje dilatacni
kardiomyopatie

- DCM1/DCM1; DCM2/DCM2; DCM3/DCM3; DCM4/DCM4: jedinec nese dvé kopie rizikové genové varianty
—> vysoké riziko rozvoje dilatac¢ni kardiomyopatie

V pfipadé, Ze jedinec nese kombinaci vice rizikovych genotypu, pravdépodobnost projevu onemocnéni DCM
se zvysuje.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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Kéd pro ovéteni zpravy je 12AB-CD34-GENO-MIAO-EFGH. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



