Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace g.32373916_32373923del8
STRN genu pro nepfimou diagnostiku ARVC

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.32373916_32373923del8 STRN genu, kterd je se vznikem
arytmogenni kardiomyopatie pravé komory (ARVC) v genové vazbé a slouzi pro nepfimou diagnostiku
tohoto onemocnéni.

ARVC je multifaktoridlni degenerativni onemocnéni srdce, které je charakterizovéno atrofii svalovych bunék
srde¢niho svalu a ukladdnim tuku v srdecnich burikach. Postihuje pfedevsim pravou srde¢ni komoru.
Onemocnéni je spojeno s rizikem nahlé smrti.

Mutace STRN ovliviiuje zvy3eni zavaznosti klinickych projevi ARVC. U pst homozygotnich pro mutaci STRN je
témér 100% pravdépodobnost, ze onemocni ARVC, a to casto v ranéjsim véku, nez heterozygoté. Mutace
STRN genu vykazuje autozomdlné dominantni dédi¢nost s netplnou penetraci. Mutace STRN genu je
jednoznacné spojena s ARVC u boxer(, studie ukazuji, ze v nemoci hraji roli i jiné neznamé mutace.

STRN je dllezitym markerem pro dosud nezjistény lokus genu, ktery leZi na stejném chromozomu a ktery je
pfimo zodpovédny za vznik ARVC u boxeru.

Metoda: SOP171-ARVC, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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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 vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



