Zprava o vysledku zkousky #012345

Diagnosticky test spinalni muskularni
atrofie

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

Vzorek: 08-12346

Datum pfijeti vzorku: 01.01.2008

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Madame Théophile DEMO
Plemeno: Perska kocka

Datum narozeni: 31.12.1909

Reg. ¢islo: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikrocip: 123456789012345

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.01.2008

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 vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace ~140 kb delece zahrnujici ¢asti LIX1 a LNPEP gen( oblasti
koci¢iho chromozomu 1 (FCA1q), zpusobujici onemocnéni spindlni muskularni atrofie (SMA) u plemene
mainské myvali kocky. Na zakladé postupné ztraty funkce neuron(, se okolo véku 3-4 mésici projevuje
svalova slabost. U kotat se rozviji podivna chlize s houpavym pohybem koncetin, nékdy prenaseji pfi chlzi
vice vahu na prsty. Ve véku 5-6 mésicu jiz ochabuji zadni koncetiny, kocky jsou pfi vyskoku a seskoku nejisté.

Délka zZivota je ovlivnéna mirou postizeni.

Mutace zpUsobujici SMA je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl P/P, ktefi maji

mutaci v obou kopiich LIX1 a LNPEP genu. Pfrenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V ptipadé kryti dvou heterozygotnich jedincli (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomkU prenasect (N/P) a 25 % potomk (P/P)zdédi od obou rodicl

mutovany gen a bude postizeno spinélni muskularni atrofii.
Metoda: SOP176-SMA, ASA-PCR

Datum vystaveni zpravy: 06.01.2008
Datum provedeni zkousky: 12.06.2008 - 06.01.2008
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



