Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.1640T>C genu RYR1
zpUsobujici maligni hypertermii po expozici
vyvoldavacich latek u rliznych plemen psi

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 vy3etfena pfitomnost ¢i absence mutace c.1640T>C genu RYR1 zpUlsobujici maligni hypertermie (MH) po
expozici vyvolavacich latek. MH predstavuje zdvaznou komplikaci pfi celkové anestezii, kterd mlze byt az
fatalni. MH je farmakogenetickd choroba kosterniho svalstva, pfi které dochazi k hyperkapii, tachykardii a
hypertermii, které jsou vyvolany reakci na chemické spoustéce - vtomto pripadé anestetika. Postizeni psi
nemaji zadné klinické pfiznaky, dokud nejsou vystaveni vyvolavacim latkdm.

Mutace zpUsobujici MH je dédéna autosomdlné dominantné. Pouze jedind kopie mutovaného genu
(vysledek N/P (negativni / pozitivni)) nebo P/P (pozitivni / pozitivni)) je dostacujici pro vznik klinickych
pfiznakl. Vzhledem k tomu, Ze postizeni jedinci jsou bez podani vyvoldvajicich latek zcela bez klinickych
pfiznakl, mohou néktefi jedinci prozit cely Zivot, aniz by byla béhem Zivota stanovena diagnéza MH.
V pfipadé postizeného jedince je riziko prenosu postizeni na potomka 50%.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

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

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",
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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



