Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.1107_1108delAG genu
GJA9 zpusobujici LPN2 u leonbergert

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 vysettena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.1107_1108delAG genu GJA9 zpusobuijici polyneuropatii LPN2
u leonbergerd. Polyneuropatie se vyznacuje netraumatickym postizenim perifernich nervi. Dédi¢na varianta
tohoto onemocnéni je zdvaznd, chronickd a progresivni. Klinické pfiznaky zahrnuji abnormality chize,
svalovou atrofii zejména panevnich konéetin a celkovou slabost. Casté je téz piskani ¢i chréeni p¥i nadechu (v

disledku paralyzy hrtanu) a dusnost.

Mutace zpUsobujici LPN2 je dédéna autozomdlné netplné dominantni. To znamena, Ze k projeveni pfiznakd
onemocnéni staci jedna kopie mutovaného genu zdédéna od jednoho z rodicu. Aviak postizeny homozygot
(P/P) se bude od heterozygota (N/P) lisit v zdvaznosti projevd.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs
Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021

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



