Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.90_92del genu RBP4
zpUsobuijici izolovanou mikroftalmii

s kolobomem u plemene Irish Soft Coated
Wheaten Terrier

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 ¢.90_92del genu RBP4 zpusobuijici izolovanou mikroftalmii s
kolobomem u plemene Irish Soft Coated Wheaten Terrier. Mikroftalmie je o¢ni vada charakterizovana
vyraznym zmen3enim celého oka. Kolobom je roz3tépové vada duhovky a nékdy i dalSich ¢asti oka (fasnatého
télesa, cévnatky ci zrakového nervu). Projevem onemocnéni jsou poruchy zraku rlizné zdvaznosti a casta

kratkozrakost.

Analyza rodokmenU naznacuje autozomalné recesivni zptisob dédi¢nosti, avsak bylo zjisténo, Zze onemocnéni
se projevi pouze u homozygotnich potomkl po homozygotni matce (genotyp P/P). Jedna se tedy o recesivni
defekt s prenosem z matky. Efekt mateiské penetrace vznikd poruchou sekvencniho prenosu retinolu pres
placentu prostfednictvim RBP4 kddovaného materfskymi a fetdinimi genomy. Jedinec s vysledkem N/N

nenese mutaci zplsobujici onemocnéni, jedinec s vysledkem N/P je pfenase¢em onemocnéni.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs
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



