Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace
g.4411956_441190delGTTT genu VPS13B
zpUsobujici onemocnéni TNS u plemene
border kolii

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 vysetiena pfitomnost ¢i absence dele¢ni mutace g.4411956_4411960delGTTT v exonu 19 genu VPS13B
zpUsobujici syndrom uvéznénych neutrofilti (Trapped Neutrophil Syndrome, TNS) u psd plemene border
kolie. Mutace narusuje spravnou funkci skupiny bilych krvinek — neutrofild, které se podili na odstrariovani
bakteridlnich infekci a jsou dalezitymi Gcastniky akutni faze zanétu. Selhavani imunity se projevuje u sténat jiz
ve véku dvou tydn( po narozeni a Sténata umiraji nebo byvaji utracena ve véku okolo 4 mésicl. Prvnimi
pfiznaky mohou byt apatie, nechutenstvi, prijmy ¢i Spatnd pohyblivost. Dalsi pfiznaky zavisi na druhu
infekce, s kterou dany jedinec bojuje.

Mutace zpUsobujici TNS u border kolii je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinct P/P,
ktefi maji mutaci v obou kopiich VPS13B genu. Pfenaseti mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale
mohou prenaset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude teoreticky
25 % potomk( zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasect (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi od obou
rodi¢l mutovany gen a bude postizeno TNS.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovdna mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného
homozygota) je vyssi nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, ze byla spravné detekovana zdrava alela v genu u heterozygota
nebo zdravého homozygota) je vy3si nez 99%.

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



