Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.2668C>T genu DMD
zpusobujici DMD
u australskych labradoodIt

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: Xn/Y

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.2668C>T genu DMD zpUlsobujici Duchennovu svalovou
dystrofii (DMD) u australskych labradoodld. Onemocnéni je charakterizované progresivni svalovou slabosti,
kterd je nakonec smrtelna. Klinické pfiznaky se zac¢inaji projevovat u $ténat ve véku 8 - 10 tydn( a zahrnuiji
Souravou chlizi nebo zkraceny krok, neschopnost zcela otevfit Celist, potize jist, nadmérné slinéni a vyrazné

chradnuti svall trupu a koncetin.

Mutace zpUsobujici DMD je lokalizovédna na chromozomu X. Samci maji chromozomy X a Y, tedy mohou byt
pouze zdravi (Xn/Y) nebo nemocni (Xm/Y). Samice maji dva chromozomy X, tudiz mohou byt bud zdravé
(Xn/Xn), prenasecky (Xn/Xm) nebo nemocné (Xm/Xm). U pfenasecek se nevyskytuji klinické ptiznaky, avsak

jsou schopné mutovanou alelu prenaset na své potomstvo.
Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

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

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 vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



