Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.1423C>T genu
B3GALNT2 zpusobujici hydrocefalus u koni

Zakaznik: Jan Novak, Dlouhd 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 21-12351

Datum pfijeti vzorku: 01.02.2021

Vysetfovany material: kofiské ziné

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Black And White DEMO
Plemeno: Cesky teplokrevnik

Datum narozeni: 25.11.2016

Reg. ¢islo: DE-123-456-789-012
Tetovani: 123456789012345

Pohlavi: samec

Datum odbéru: 01.02.2021

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Vesely Josef.

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.1423C>T genu B3GALNT2 zplsobujici hydrocefalus.
Geneticky podminénd forma hydrocefalu byla potvrzena zejména u friskych koni, belgickych
chladnokrevnik(l a u teplokrevnych plemen. Hydrocefalus je Zivot ohrozujici onemocnéni charakterizované
nadmérnym hromadénim mozkomisniho moku v mozkovych komorach nebo v jejich okoli. Tento stav vede k
postupnému zvétsovani objemu lebky, deformitdm hlavy a ke zvy3eni nitrolebniho tlaku, coz ma negativni
dopad na funkci mozku a projevuje se neurologickymi poruchami. Postizeni jedinci mohou vykazovat
poruchy koordinace pohybu, letargii, potize se sanim, zachvaty nebo poruchy chovani.

Mutace zpUsobujici hydrocefalus je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se projevi pouze u jedincl P/P,
ktefi zdédi mutace od obou rodi¢l. Jedinci s genotypem N/P se jevi klinicky zdravi, ale geneticky jsou
prenaseci nemoci (pfedavaji vadu svym potomklm). V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedinclG (N/P)
bude teoreticky 25 % potomkU zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( pienasect (N/P) a 25 % zdédi od obou
rodi¢l mutovanou alelu a budou postizeni hydrocefalem (P/P).

Metoda: SOP172-B3GALNT2, pfimé sekvenovani DNA

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



