Swiadectwo wynikéw #012345

Detekcja mutacji 9.4411956_441190delGTT
genu VPS13B powodujacej chorobe TNS u
rasy Border Collies

Klient: Jan Novak, Dlouha 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Badany prébka:

Probka: 21-12345

Data otrzymania: 01.02.2021

Typ probki: krew

Informacje dostarczone przez klienta

Nazwisko: Lassie DEMO

Rasa: Plemeno

Numer tatuazu: 1392013

Mikroczip: 123 456 789 012 345

Numer rejestracyjny: REGQ12345

Data urodzenia: 1.1.2020

Pte¢: samica

Data pobrania: 01.02.2021

Tozsamos¢ zwierzecia zostata zweryfikowana.

Wynik: Mutacja nie zostata wykryta (N/N)

Legenda: N/N = normalny genotyp. N/P = nosiciel mutacji. P/P = zmutowany genotyp (najprawdopodobniej bedzie dotkniety tg
choroba). (N = negatywny; P = pozytywny)

Wyjasnienie wynikéw

Zbadano obecno$¢ lub brak mutacji delecyjnej g.4411956_4411960delGTT w eksonie 19 genu VPS13B
powodujacej zespoét uwiezionych neutrofili (TNS) u pséw rasy Border Collie. Mutacja zaburza prawidtowe
funkcjonowanie grupy biatych krwinek, neutrofili, ktére biorg udziat w usuwaniu infekcji bakteryjnych i sa
waznymi uczestnikami ostrej fazy zapalenia. Niedobdr odpornosci staje sie widoczny u szczeniat juz w dwa
tygodnie po urodzeniu, a szczenieta umieraja lub sg poddawane eutanazji w wieku okoto 4 miesiecy.

Pierwszymi objawami moga by¢ apatia, brak apetytu, biegunka lub staba mobilnos¢. Inne objawy zaleza od
rodzaju infekgji, z ktérag walczy dany osobnik.

Mutacja powodujagca TNS u Border Collies jest dziedziczona w sposéb autosomalny recesywny. Tylko
osobniki P/P, ktére majg mutacje w obu kopiach genu VPS13B, zachorujg na te chorobe. Nosiciele
zmutowanego genu N/P sa klinicznie zdrowi, ale moga przekaza¢ mutacje swojemu potomstwu. Jesli
kojarzone sa dwie heterozygotyczne osoby (N/P), teoretycznie 25% potomstwa bedzie catkowicie zdrowe
(N/N), 50% potomstwa nosicieli (N/P) i 25% potomstwa (P/P) odziedziczy zmutowany gen od obojga
rodzicéw i bedzie dotkniete TNS.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji

Sensytywno$¢ metody (prawdopodobienistwo, ze mutowany allel w genie heterozygoty lub homozygoty mutowanego zostat poprawnie
wykryty) wynosi ponad 99%. Specyficznos¢ metody (prawdopodobienstwo, ze normalny allel w genie heterozngtx Iub homozygoty
normalnego zostat poprawnie wykryty) wynosi ponad 99%. e N

Data wystawienia raportu: 06.02.2021
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021
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Kod do weryfikacji raportu to 12AB-CD34-GENO-MIAO-EFGH. Przejdz na www.genomia.cz, aby zweryfikowac raport.
Raport z wynikow badarn nie moze by¢ reprodukowany w inny sposéb niz w catosci bez zgody laboratorium.
Wynik odnosi sie tylko do przebadanej probki w stanie, w jakim zostata przyjeta. Genomia nie odpowiada za prawidtowo$¢ danych przekazanych przez klienta. 1/1



