Swiadectwo wynikéw #012345

Detekcja mutacji c.986T>C w genie KCNJ10
powodujacej chorobe SDCA1 u owczarkéw
belgijskich i holenderskich

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 c.986T>C w genie KCNJ10 powodujacej gabczaste zwyrodnienie
moézdzku z ataksja mézdzkowa podtyp 1 (SDCA1) u owczarkéw belgijskich. Nie mozna wykluczy¢

wystepowania tej mutacji u ras, ktére w przesztosci byty krzyzowane z owczarkami belgijskimi, na przyktad w
niektoérych liniach owczarkéw holenderskich.

Gen KCNJ10 koduje kanaty potasowe (kanaty K+), ktére sa obecne w osrodkowym ukfadzie nerwowym,
oczach, uchu wewnetrznym i nerkach. Funkcja kanatu K+ w korze mézdzku zmieniona z powodu tej mutacji
powoduje zewnatrzkomérkowa akumulacje potasu, zmniejszenie potencjatu btonowego, a nastepnie
wystapienie atakdw neurologicznych. Pierwsze objawy pojawiaja sie przed ukoriczeniem drugiego miesigca
zycia.

Mutacja powodujaca SDCAT jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Oznacza to, ze choroba dotyka tylko
psy z genotypem P/P. Psy z genotypem N/P sa uwazane za nosicieli choroby (heterozygoty), sa zdrowe, ale
moga przekazywac mutacje swojemu potomstwu. U potomstwa dwdch heterozygotycznych zwierzat mozna
spodziewac sie nastepujacego rozktadu genotypdéw: 25% N/N (zdrowi nosiciele), 50% N/P (zdrowi nosiciele) i
25% P/P (dotknieci chorobag).

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji J—

Data wystawienia raportu: 06.02.2021
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021
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



