Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.4151G>A genu ATP7B
zpUsobujici Wilsonovu chorobu u pst

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 vy3etfena pfitomnost ¢i absence mutace c.4151G>A genu ATP7B zplsobujici Wilsonovu chorobu u psti u
labradorskych retrivrd a pravdépodobné i u jinych plemen. Nemoc se projevuje toxickou akumulaci médi v
jatrech a naslednou hepatitidou.

U labradorskych retrivrd existuji modifikatory toxikdzy médi. Tyto varianty gent RETN a ATP7A samy o sobé
nezpusobuji Zddné onemocnéni a u zdravych jedincd nemaji zadny klinicky vyznam.

U pst s homozygotni mutaci v genu ATP7B (vysledek ATPB/ATPB) zmirfiuji modifikdtory proces ukladani
médi a tim snizuji riziko poskozeni jaternich bunék. Zmirfujici G¢inek maji genotypy N/RETN, RETN/RETN, u
samcl ATP7A/Y a u samic ATP7A/ATP7A.

Psi s heterozygotni mutaci v genu ATP7B (vysledek N/ATPB) jsou prenadeci Wilsonovy choroby, nemaji
klinické pfiznaky. Psi s vysledkem N/N nenesou Wilsonovu chorobu. Mutace ATP7A je dédéna X-vdzané
recesivng, mutace ATP7B je dédéna autosomalné recesivné, mutace RETN je dédéna autosomadlné
dominantné. Geny ATP7A, ATP7B a RETN jsou kazdy na jiném chromozomu, tedy se dédi na sobé zcela
nezavisle.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS

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



