Priifbericht Nr. #012345

Detektion der Expansion des
repetitiven 12-mers im NHLRC1-Gen,
die Lafora-Epilepsie bei einigen
Hunderassen verursacht

Besteller: Jan Novak, Dlouha 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Probe:

Probenummer: 21-12345

Eingangsdatum: 01.02.2021

Probentyp: Blut

Angaben des Kunden

Name: Lassie DEMO

Rasse: Plemeno

Tatowier-Nummer: 1392013

Microchip: 123 456 789 012 345

Registriernummer: REGQ12345

Geburtsdatum: 1.1.2020

Geschlecht: Weibchen

Datum der Probenahme: 01.02.2021

Identitat des Tieres bei der Probenentnahme Uberpruft.

Ergebnis: N2/Ns

Ergebnis-Code:

» N2/N2, N3/N3, N2/N3 = negativer Genotyp, der Hund ist ein Trager von zwei oder drei 12-mer-Sequenzen
+ N2/P, N3/P =Trager der Anlage fiir Lafora-Epilepsie
+ P/P = der Hund wird von Lafora-Epilepsie betroffen

Interpretierung der Ergebnisse

Es wurde die Anwesenheit oder die Absenz der repetitiven 12-mer-Expansion im NHLRC1-Gene, welche die
Lafora-Epilepsie beim Beagle, Mini-Rauhaardackel, Basset Hound und Chihuahua verursacht, untersucht. Das
Auftreten dieser Mutation bei anderen Rassen kann nicht ausgeschlossen werden.

Die Lafora-Epilepsie ist eine erbliche Erkrankung. Die klinischen Symptome zeigen sich in der Regel im Alter
von 5 bis 6 Jahren oder spdter. Die Krampfanfille &uBern sich durch unregelmiflige heftige
Muskelzuckungen. Mit der Zeit treten nach und nach noch weitere neurologische Symptome wie Ataxie,
Blinzeln, Blindheit und Demenz auf. Diese Form der Epilepsie ist unheilbar und fatal.

Die Expansion der wiederholenden 12-mer-Sequenz, welche die Lafora-Epilepsie verursacht, wird autosomal
rezessiv vererbt. Es erkranken nur Hunde mit Genotyp P/P, die die Expansion in beiden Kopien des von
beiden Eltern vererbten NHLRC1-Gens haben. Die Anlagetrdger mit Genotyp N/P tragen nur ein mutiertes
Gen und sind klinisch gesund, kdnnen jedoch diese Mutation an ihre Nachkommen weitergeben. Bei
Verpaarung von zwei Tragern des mutierten Gens (N/P) werden theoretisch 25% der Nachkommen
vollkommen gesund, 50% der Nachkommen werden Trager der Anlage und 25% der Nachkommen vererbt
das mutierte Gen von beiden Elternteilen und erkrankt an der Epilepsie. certi ~

Methode: SOP187-Lafora, ASA-PCR aus dem DNA-modifizierten Template, akkredltlerte Method‘e

Berichtausgabedatum: 06.02.2021
Untersuchungsdatum: 01.02.2021 - 06.02.2021
Freigegeben: Mgr. Martina Safrov4, Laborleiterin
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Der Berichtverifizierungscode ist 12AB-CD34-GENO-MIAO-EFGH. Zur Uberpriifung gehen Sie auf www.genomia.cz.
Der Priifbericht darf nur als ein Ganzes reproduziert werden, ansonsten nur mit der Zustimmung des Labors. Das Ergebnis bezieht sich nur auf
die entgegengenommene Probe. Genomia tibernimmt keine Verantwortung fiir die Richtigkeit der durch den Kunden gewéahrten Angaben. 1/1



