Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace v GBE1 genu zpUsobujici
onemocnéni GSD IV u norskych lesnich
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 v GBE1 genu zpUsobujici onemocnéni GSDIV u norskych lesnich
kocek. GSD IV (glycogen storage disease IV; glykogendza IV) je metabolickd porucha glykogenu, konkrétné
nedostatek amylo-(1,4 ---> 1,6)-transglykosilasy (glykogen vétvictho enzymu). Nemoc je zpUsobena
komplexni prestavbou genomové DNA v GBET genu; sou¢asné dochazi k inzerci 334 bp v misté rozsahlé
delece 6.2 kb, kterd sahd od intronu 11 k intronu 12. Abnormalni glykogen se u ko¢ek hromadi v myocytech
(svalovych burikach), hepatocytech (jaternich bunkach) a neuronech, coz zplisobuje smrtelnd poskozeni
organl. Postizena kotata umiraji velmi brzy po narozeni, vétsinou v disledku hypoglykemie. Jedinci, ktefi

Mutace v genu GBE1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji mutaci v
obou kopiich GBE1 genu (vysledek P/P, pozitivni / pozitivni). Pfenasec¢i mutovaného genu (N/P, negativni /
pozitivni) jsou klinicky zdravi, ale prendseji mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich
jedincl (N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasec (N/P) a 25 %
potomkd (P/P) zdédi od obou rodi¢t mutovany gen a budou postizeni GSDIV.

Metoda: SOP176-GSDIV, ASA-PCR

Datum vystaveni zpravy: 06.01.2008
Datum provedeni zkousky: 12.06.2008 - 06.01.2008
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



