Swiadectwo wynikéw #012345

Wykrywanie mutacji c.379_392del14 w
genie FUCA1 powodujacej fukozidoze u
psow rasy angielski springer spaniel

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 obecnos¢ lub brak mutacji ¢.379_392del14 w genie FUCAT, ktéra prowadzi do przesuniecia ramki
odczytu i powstania przedwczesnego kodonu stop podczas syntezy enzymu alfa-L-fukozydazy. Ta mutacja
powoduje dziedziczng chorobe metaboliczng — fukozidoze — u pséw rasy angielski springer spaniel. U tej
rasy fukozidoza manifestuje sie przede wszystkim jako zaburzenie neurologiczne. U osobnikéw dotknietych
choroba obserwuje sie problemy motoryczne i behawioralne, zaburzenia koordynacji, Slepote, gtuchote,
zmiany w zachowaniu, wymioty oraz trudnosci w potykaniu. Objawy zwykle pojawiajg sie miedzy 18
miesigcami a 4 rokiem zycia psa.

Mutacja c.379_392del14 genu FUCAT1 jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Choroba ujawnia sie
wylacznie u osobnikéw, ktére posiadaja zmutowany allel w obu kopiach genu (P/P). U osobnikéw
heterozygotycznych (N/P) choroba sie nie rozwija, jednak stanowia oni nosicieli i moga przekazywa¢ mutacje
potomstwu. W przypadku kojarzenia dwéch heterozygotycznych osobnikéw teoretycznie 25% potomstwa
bedzie catkowicie zdrowych (N/N), 50% bedzie nosicielami mutacji (N/P) a 25% odziedziczy zmutowang kopie
genu od obojga rodzicéw i zachoruje na fukozidoze (P/P).

Metoda: SOP171-FUCO, analiza fragmentacyjna

Data wystawienia raportu: 06.02.2021 J—
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021 B et
Approved by: Mgr. Martina Safrova, Laboratory Manager
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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



