Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.1393C>T genu DNM2
zpUsobujici CNM u border kolii

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 ¢.1393C>T genu DNM2 zpusobujici centronukledrni myopatii
(CNM) u border kolii. CNM je defekt vyvoje svalovych vlaken. Zpocatku se projevuje nesnasenlivosti svalové
zatéze, slabosti kosterniho svalstva a mirné narusenou chlzi. Onemocnéni je progresivni a zpUsobuje
svalovou atrofii a strukturdini anomadlie svalovych vlaken, v¢etné jaderné centralizace a mitochondridlnich

abnormalit.

Mutace zpusobujici CNM je dédéna autosomdlné dominantné. To znamend, Zze k projeveni pfiznakd
onemocnéni staci jedna kopie mutovaného genu zdédéna od jednoho z rodica.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021

Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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ST
Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic ;];ﬁ&
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999 K

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.
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