Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutaci CLCN1 genu zpUsobujici
onemocnéni MC u 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: 123456789012345

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.01.2008

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: PREVIEW RESULT LINE

Komentaf k vysledku

Byla vySetfena pfitomnost ¢i absence mutaci c.1930+1G>T, c.428_433+1del, c.991G>C genu CLCN1
zpUsobujici kongenitalni myotonii (MC) u kocek. Postizené kocky obvykle vykazuji svalovou hypertrofii, jsou
ztuhlé a chodi trhanou chidzi s abnormalné kratkym krokem. Maji omezenou schopnost oteviit Celisti, polykat
a vydavat zvuky.

Mutace zpUsobujici MC je dédéna pravdépodobné autosomalné recesivné. To znamen4, ze se nemoc rozvine
pouze u jedincd P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢d mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou
klinicky zdravi, ale prendseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasecl (N/P) a 25 % potomka (P/P) zdédi
od obou rodi¢t mutovany gen a budou postizeni MC.

Metoda: SOPAgriseq_feline, ngs

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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