Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutaci v genech SLC3A1 a SLC7A9
zpusobuijicich cystinurii u anglickych

buldoki a francouzskych buldocki

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.

Interpretace vysledku D

Nalezeny genotyp: c.574A/A; c.2092A/A; c.649G/G

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutaci ¢.574A>G v exonu 2 a ¢.2092A>G v exonu 10 genu SLC3AT1 a
mutace c.649G>A v genu SLC7A9 zpusobujicich cystinurii u anglickych buldokl a francouzskych buldo¢kd.

Mozné interpretace vysledk(l genetického testu:

A) Jedinci nesouci mutaci v exonu 2 a nebo exonu 10 genu SLC3A1 a nebo v genu SLC7A9 v
homozygotnim stavu jsou v ohrozeni rozvoje cystinurie, tzn. jedinci s vysledkem ¢.574G/G a nebo
€.2092G/G a nebo c.649A/A. Rovnéz se cystinurie mize rozvinout u jedincq, ktefi jsou homozygoté
C.649A/A nebo heterozygoté c.649G/A v SLC7A9 (tzn. neuplné recesivni dédi¢nost). Doporucujeme kryti

pouze s partnery, ktefi nenesou zadnou z testovanych mutaci.

B) Pfenaseci s rizikem rozvoje cystinurie jsou jedinci, ktefi jsou heterozygoté v jedné a nebo vice
testovanych mutacich a vzdy nesou c.649G/A, tzn. jedinci s vysledkem c.574A/G a nebo c.2092A/G a
vzdy c.649G/A. Doporucujeme kryti pouze s partnery, ktefi nenesou Zadnou z testovanych mutaci.

C) Prenasedi cystinurie jsou jedinci, ktefi jsou heterozygoté v jedné nebo ve dvou testovanych mutacich
SLC3A1 genu, tzn. jedinci s vysledkem c.574A/G a nebo c.2092A/G a c.649G/G. Doporucujeme kryti

pouze s partnery, ktefi nenesou zadnou z testovanych mutaci.

D) Jedinci s vysledkem c.574A/A, c.2092A/A, c.649G/G nejsou v ohroZeni rozvoje cystinurie v dlsledku

uvedenych genovych mutaci.

Test nevylucuje existenci jiné, dosud nezndmé, mutace zpUsobuijici cystinurii.
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Kéd pro ovéteni zpravy je 12AB-CD34-GENO-MIAO-EFGH. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
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