Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.1991_1995delTTTCC
v genu ENAM zpUsobujici onemocnéni
amelogenesis imperfecta u italskych chrtik(

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)

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 vysetiena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.1991_1995delTTTCC ENAM genu zpUsobujici onemocnéni
amelogenesis imperfecta (Al, familidarni hypoplazie skloviny) u plemene italsky chrtik. Al je dédi¢né
onemocnéni zub, pro které je charakteristickd porucha struktury, sloZzeni a mnozstvi zubni skloviny. Mezi
proteiny, které se Ucastni procesu mineralizace skloviny, patfi enamelin (gen ENAM), amelogenin (gen
AMELX) a kysela fosfataza (ACPT). U italskych chrtikd dochazi k poruse amelogeneze mutaci v genu protein
enamelin. Sklovina doc¢asnych i trvalych zubl je méné kvalitni, misty mlze az chybét, a je nachylna na odér.
Zuby maji hruby povrch a na mistech, kde sklovina mizi nebo chybi, se tvofi znatelné hnédé skvrny. Zuby u
jedince postizeného Al jsou mensi a Spicatéjsi, mezi zuby byvaji vétsi mezery.

Mutace zpusobujici Al je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, Ze se nemoc rozvine pouze u jedincl
P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢t mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale
prenaseji nemoc na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincl (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomkl prenasect (N/P) a 25 % potomk( (P/P) zdédi od obou rodicu
mutovany gen a budou postizeni Al.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021 J—
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021 rS et
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",
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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



