Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace c.497_508del ALX1 genu
zpUsobuijici frontonazalni dysplazii
u barmskych kocek

Zakaznik: Jan Novak, Dlouhd 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 08-12346

Datum pfijeti vzorku: 01.01.2008

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Madame Théophile DEMO
Plemeno: Perska kocka

Datum narozeni: 31.12.1909

Reg. ¢islo: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikrocip: 123 456 789 012 345

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.01.2008

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentaf k vysledku

Byla vysetiena pfitomnost ¢i absence mutace c.497_508del genu ALX1 zpusobujici frontonazalni dysplazii u
barmskych kocek. Frontonazalni dysplazie je dédicna porucha vyvoje lebky v oblasti mezi ¢elem a nosem,
kterd ma za nasledek deformaci oblic¢eje. Komplikaci jsou respiracni problémy, abnormality oci ¢i problémy s
pfijmem potravy.

Dédi¢nost mutace je autosomalné semi-dominantni. To znamen4, Ze se fenotyp heterozygotu (vysledek N/P)
odlisuje mirou projevl od postizenych homozygotl (vysledek P/P) i zdravych jedincl (vysledek N/N).
Postizend homozygotni kotata se rodi ziv4, jejich stav je v3ak neslucitelny se Zivotem a vyZzaduji eutanazii.
Heterozygotni kocky se vyznacuji brachycefalickym fenotypem typickym pro barmské kocky.

Metoda: SOPAgriseq_feline, MPS

Datum vystaveni zpravy: 06.01.2008
Datum provedeni zkousky: 12.06.2008 - 06.01.2008
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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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



