Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.1107del genu CNP
zpusobuijici LSD u dalmatint

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)

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.1107del genu CNP zpUsobujici lysozomalni stfddavé
onemocnéni (LSD) u dalmatin(. LSD je charakterizovano akumulaci autofluorescen¢nich inkluzi v lysozomech
v mozkové kare, mozecku, optickém nervu a srde¢nim svalu. U dalmatind se prvni neurologické priznaky
objevuji priblizné kolem 18 mésicli véku a postupné se zhor3uji. Patfi mezi né Uzkost, neklid, chozeni v
kruzich, hypersenzitivita, kognitivni ipadek, poruchy spanku, ztrata koordinace, inkontinence moci a trusu a

poruchy zraku.

Dédi¢nost je popisovdna jako autozomdlné neuplné dominantni s variabilni expresivitou. Heterozygotni
jedinci (genotyp N/P), ktefi zdédili mutaci pouze po jednom z rodi¢l, mohou mit mirnéjsi, pozdéji nastupujici
nebo variabilni klinické pfiznaky. Oproti tomu homozygoti (genotyp P/P), ktefi zdédili mutaci od obou rodicd,
obvykle vykazuji t&Z3i nebo ¢asnéji se rozvijejici formu onemocnéni. Jedinci s vysledkem N/N jsou nejsou v

riziku LSD.
Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS

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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