Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutaci c.6210+1G>A a c.4726C>T
COL6A3 genu zpUlsobujici svalovou dystrofii
u labradorskych retrivr(

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 vysetiena pfitomnost ¢i absence mutaci ¢.6210+1G>A a ¢.4726C>T genu COL6A3 zpUsobujici svalovou
dystrofii Ullrichova typu u labradorskych retrivrd. Klinické projevy se obvykle objevuiji jiz u $ténat a zahrnuji
predevsim svalovou slabost a nadmérnou pohyblivost kloubd.

Nemoc se rozvine u homozygot(, ktefi zdédi od obou rodicd stejnou mutaci (P/P), dale u sloZzenych
heterozygot(, ktefi zdédi od kazdého rodice jinou mutaci (P/P slozeny heterozygot), a také u heterozygotd,
ktefi nesou pouze jednu mutaci (N/P). Jedinci s vysledkem N/N nenesou kauzalni mutaci pro svalovou

dystrofii.
Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs
Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021

Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

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.
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