Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace inzerce v genu RPGRIP1
zpusobujici CORD1 u psu

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.8228 8229insA29GGAAGCAACAGGATG genu RPGRIP1
zpUsobujici CORD1 u psl. Tato mutace pravdépodobné vede k posunu ¢teciho ramce a vytvoreni
predcasného stopkodonu. Inzerce byla popsana v souvislosti s klinickymi projevy onemocnéni CORD1
(cone-rod dystrophy). CORD1-PRA je jednou z forem progresivni retindlni atrofie (PRA), jednd se o
degenerativni onemocnéni sitnice s ¢asnou ztratou fotoreceptor(l. Jedinci s vysledkem N/N (negativni /
negativni) nenesou mutaci. Jedinci s vysledkem N/P (negativni / pozitivni) jsou pfenasec¢i mutace. U jedincll s
dvéma mutovanymi alelami (P/P, pozitivni /pozitivni) nemusi nutné onemocnéni CORD1 propuknout. Pfesny
mechanismus vzniku onemocnéni CORD1 neni znam; neni mozné vyloucit vliv dalSich mutaci ¢i modifikaci na

Urovni transkripce.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Zze byla spravné detekovana mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného
homozygota) je vyssi nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, ze byla spravné detekovana zdrava alela v genu u heterozygota

nebo zdravého homozygota) je vyssi nez 99%.

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021

Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
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 zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



