Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.660C>T ADAMTSL2 genu
zpusobujici onemocnéni Musladin-Lueke
syndrom u plemene beagle

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 piitomnost ¢i absence mutace c.660C>T v exonu 7 ADAMTSL2 genu zpUsobujici
Musladin-Leuke syndrom (MLS) u pst plemena beagle. Gen ADAMTSL2 kdduje protein fibrillin-1, ktery je
hlavni soucasti tkanovych mikrofibril. MLS je dédi¢na vada charakterizovdna poruchou vyvoje a struktury
pojivové tkané a projevuje se rozsahlou fibrézou kiize a kloub(, zasahuje i srdce.

Mutace zpUsobujici MLS u beagll je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinca P/P, ktefi
maji mutaci v obou kopiich ADAMTSL2 genu. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale
mohou pienaset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky
25 % potomkU zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasect (N/P) a 25 % potomk( (P/P) zdédi od obou
rodi¢li mutovany gen a bude postizeno MLS.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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