Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.91G>C MYBPC3 genu
zpUsobujicich HCM u mainskych myvalich
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)

Komentaf k vysledku

Byla vy3etfena pfitomnost ¢i absence mutace c.91G>C (A31P) MYBPC3 genu, kterd je popisovéna v souvislosti
s onemocnénim hypertrofickou kardiomyopatii (HCM) u mainskych myvalich kocek. Pfi HCM dochazi k
zesileni (hypertrofii) zejména stény levé komory srde¢ni a komorového septa. Pfiznaky, které mohou
onemocnéni doprovazet, jsou napf. dusnost, nizkd fyzicka aktivita kocky od omezeni pohyblivosti az paralyze
nohou, snizena chut k jidlu, kasel, synkopy (kratké ztraty védomi). Dlsledkem zmén srde¢niho svalu jsou také
arytmie a 3elesty rGizné intenzity. Onemocnéni se mize projevit v jakémkoliv véku.

Kocka bez rizika rozvoje HCM v dlisledku mutace A31P ma vysledek genetického testu N/N (negativni v obou
aleldch). Kocka s rizikem rozvoje HCM v diisledku mutace A31P ma vysledek genetického testu N/P nebo P/P
(pozitivni na pfitomnost mutace v jedné nebo obou alelach). Mutace je dédéna autosomalné dominantnég,
byla popsana neulplna penetrance onemocnéni u heterozygotu (Longeri et al.).

Metoda: SOPAgriseq_feline, ngs

Datum vystaveni zpravy: 06.01.2008
Datum provedeni zkousky: 12.06.2008 - 06.01.2008
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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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



