Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace g.85286582delC genu
HSF4 zpUsobujici onemocnéni HC
u riznych plemen pst

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 vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace g.85286582delC v genu HSF4 zplsobujici onemocnéni
hereditarni katarakta (HC) u australskych ovcaka. Pritomnost dele¢ni mutace je vyznamné spojena s rozvojem
binokularni katarakty v rizném véku zivota. Obecné je mutace zpUsobujici HC u australskych ov¢akd dédéna
autozomalné dominantné s nedplnou penetranci. To znameng, Ze u vsech pienasecl delece nemusi dojit k
propuknuti onemocnéni; neni vylou¢ena moznost zapojeni daldich genetickych popf. environmentalnich

faktort.

Jedinci s jednou kopii delece (N/P, tzn. negativni/ positivni) maji pfiblizné 17 krat vyssi riziko, Zze v pribéhu
Zivota onemocni binokuldrni HC oproti jedincim bez pfitomnosti dele¢ni mutace (N/N). Heterozygotni

jedinci (N/P) pfenaseni mutaci na své potomky.

Vysetfeni nevyloudi pfitomnost jiné, dosud nepublikované, mutace HSF4 genu, popf. jinych gend,

zodpovédnych za hereditarni katarakty.
Metoda: SOP171-HC, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvalila: 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



