Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.803C>T CLCN1 genu
zpusobuijici kongenitalni myopatii
u plemene miniaturnich kniract

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)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.803C>T (p.Thr268Met) v CLCN1 genu zpUsobujici
kongenitalni myotonii (MC = Myotonia Congenital) u miniaturnich kniracd. MC je charakterizované poruchou
uvolnéni svalové kontrakce, nasledkem je svalova ztuhlost. Onemocnéni patfi mezi kanalopatie, tzn. je
zplsobeno mutaci v genu koédujicim iontovy kanal ve svalovém vlakné. Psi postizeni touto chorobou maji
velmi ¢asto ztuhly krok, tzv. kralic¢i béh, v nékterych pfipadech dochazi k nekontrolovanému toceni a padim.
U postizenych kniract je oproti zdravym jedincim patrny predkus a zkracena dolni ¢elist, pravdépodobné
zplsobené kontrakcemi Celistnich svald.

Mutace zpusobujici MC u miniaturnich kniracl je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u
jedincd P/P, ktefi maji mutaci v obou kopiich CLCN1 genu. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale mohou pfenaset mutaci na své potomky. V ptipadé kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude
teoreticky 25 % potomku zcela zdravych, 50 % potomk( pienasecl a 25 % zdédi od obou rodi¢t mutovany
gen a budou postizeni MC.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovdna mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného
homozygota) je vyssi nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, ze byla spravné detekovana zdrava alela v genu u heterozygota
nebo zdravého homozygota) je vy3si nez 99%.

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

Genomia je zku3ebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic iIB/E/Im\E&
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999 /,/7}\} 9

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



