Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.693+304G>A PKLR genu
zpUsobuijici deficit pyruvatkinazy u kocek

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 vysettena pfitomnost ¢i absence mutace c.693+304G>A PKLR genu zpUsobujici deficit pyruvatkinazy (PK
Def). Deficit pyruvétkinazy zptsobuje dédi¢né hemolytické onemocnéni. Spatné fungujici regulaéni enzym
PK zpUsobuje snizeni Zivotnosti ¢ervenych krvinek a nasledné anémii. K dalSim pfiznakim patfi letargie,
slabost, ztrata hmotnosti, Zloutenka a rozsifeni bfisni dutiny.

Mutace zpUsobujici PK Def je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich PKLR genu. Pfrenasec¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou pfendset
mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincl (N/P) bude teoreticky 25 % potomku
zcela zdravych, 50 % potomk( prenasecl a 25 % potomkl zdédi od obou rodicd mutovany gen a bude
postizeno pyruvatkindzovym deficitem.

Metoda: SOP175-PKdef-cat, real-time PCR-ASA

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 vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



