
Świadectwo wyników #012345

Wykrywanie mutacji c.125C>T w genie CNP
powodującej LSD u wyżłów weimarskich

Wynik: Mutacja nie została wykryta (N/N)

Klient: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Badany próbka:
Próbka: 21-12345
Data otrzymania: 01.02.2021
Typ próbki: krew

Informacje dostarczone przez klienta
Nazwisko: Lassie DEMO
Rasa: Plemeno
Numer tatuażu: 1392013
Mikroczip: 123 456 789 012 345
Numer rejestracyjny: REGQ12345
Data urodzenia: 1.1.2020
Płeć: samica
Data pobrania: 01.02.2021
Tożsamość zwierzęcia została zweryfikowana.

Genomia s.r.o, Republikánská 6, 31200 Plzeň, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999
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Raport z wyników badań nie może być reprodukowany w inny sposób niż w całości bez zgody laboratorium.
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Wyjaśnienie wyników

Badano obecność lub brak mutacji c.125C>T w genie CNP, która powoduje lizosomalną chorobę
spichrzeniową (LSD) u wyżłów weimarskich. Choroba ta charakteryzuje się gromadzeniem
autofluorescencyjnych inkluzji w lizosomach w korze mózgowej, móżdżku, nerwie wzrokowym oraz mięśniu
sercowym.

Dziedziczenie opisuje się jako autosomalne, nie w pełni dominujące z zmienną ekspresją.

Osoby heterozygotyczne (wynik N/P), które odziedziczyły mutację tylko od jednego z rodziców, mogą
wykazywać łagodniejsze objawy, późniejszy początek choroby lub zmienny obraz kliniczny. Natomiast
homozygoty (wynik P/P), które odziedziczyły mutację od obojga rodziców, zwykle wykazują cięższą postać
choroby lub wcześniejszy jej początek. Osobniki z wynikiem N/N nie są zagrożone wystąpieniem LSD.

Metoda: SOP188-MPS-canine, MPS

Data wystawienia raportu: 06.02.2021
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021
Approved by: Mgr. Martina Šafrová, Laboratory Manager


