Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.634_635insN[76] genu
G6PC zpUsobujici GSD1a u némeckych
pincu

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: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti

projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.634_635insN[76] genu G6PC zpusobujici glykogendzu
(GSD1a) u némeckych pincl. Glykogendza je zavazna porucha metabolismu glykogenu charakterizovana
akumulaci glykogenu, zejména v jatrech. Pfiznaky zahrnuji tézké zvétseni jater, celkové neprospivani, letargii,

kéma a smrt.

Mutace zplsobujici GSD1a je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se projevi pouze u jedincd P/P, ktefi
zdédi mutace od obou rodicl. Jedinci s genotypem N/P se jevi klinicky zdravi, ale geneticky jsou pfenaseci
nemoci (pfedavaji vadu svym potomklm). V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasect (N/P) a 25 % zdédi od obou rodicl

mutovanou alelu a budou postizeni GSD1a (P/P).

Metoda: SOP176-GSD1, ASA-PCR

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021

Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvélila: 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. 1/1



