Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.564_567delAGAC genu
DIRAS1 zpUsobujici JME u plemene
Rhodésky ridgeback

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

Vysetfovany:

Vzorek: 08-12345

Datum pfijeti vzorku: 25.11.2008
Vysetiovany material: krev

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Lassie DEMO

Rasa: ---

Tetovaci ¢islo: 1392013

Mikrocip: 123 456 789 012 345
Registracni Cislo: REGQ12345

Datum narozeni: 31.12.1909

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 25.11.2008

Pfi 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 c¢.564_567delAGAC genu DIRAST zplsobujici juvenilni
myoklonickou epilepsii (JME) u plemene Rhodésky ridgeback. Onemocnéni je charakterizované nahlymi,
kratkymi a nekontrolovatelnymi kontrakcemi svalt. Epileptické zachvaty postihuji pfedevsim svaly hrudnich
koncetin a trupu, kréni svaly a svaly hlavy a obliceje. K nastupu epilepsie dochazi u mladych pst, okolo
Sestého mésice véku psa. Zachvaty se vyskytuji zpravidla denné nebo témér denné. Frekvence a intenzita
zachvatll se maGze lisit mezi jednotlivymi zachvaty daného jedince i mezi jednotlivymi psy. Obvykle k nim
dochazi v dobé klidu, pfi usinani nebo v prvni fazi spanku. U nékterych psd mohou byt zachvaty vyvolany
fotosenzitivné.

Mutace c.564_567delAGAC genu DIRAS1 zpUsobujici JME u plemene Rhodésky ridgeback je dédéna
autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincll P/P, ktefi maji mutaci v obou kopiich DIRAS1 genu.
Prenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset mutaci na své potomky. V pfipadé
kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude teoreticky 25 % potomkl zcela zdravych, 50 % potomkd
prenasecl a 25 % potomk(l zdédi od obou rodi¢d mutovany gen a bude postizeno JME.

Metoda: SOP171-epilepsie-ridgeback, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 30.11.2008 —
Datum provedeni zkousky: 25.11.2008 - 30.11.2008 rS et
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

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



