Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.2623G>A genu MTBP
souvisejici syndrom periodické horecky
u Sarpeju

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 c.2623G>A genu MTBP, ktera je ve vazbé se syndromem
periodické horec¢ky, nebo téz autozanétlivym onemocnénim 3arpejd (SPAID). Onemocnéni charakterizuje
horecka, artritida, vezikuldrni hyaluronéza (hromadéni kyseliny hyaluronové v tkénich), otitida (zanét
sttedniho ucha) a amyloidéza (ukladani amyloidu ve tkdnich). Syndrom periodické horecky je
pravdépodobné ve vazbé s mutacemi v genech HAS2 a MTBP. Testovdna byla mutace v genu MTBP.

Dédi¢nost této mutace je autozomalné nelplné dominantni. Onemocnéni se projevi u postizenych
homozygot(l, ktefi zdédili mutovanou alelu od obou rodi¢l. Heterozygoti budou mit oproti zdravym
nepostizenym jedincim zvy$enou pravdépodobnost vzniku onemocnéni.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

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



