Swiadectwo wynikéw #012345

Test diagnostyczny na toksykoze
miedziowg u Bedlington Terrieréw

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 delecji 39,7 kb eksonu 2 genu COMMD1 (domena metabolizmu miedzi
zawierajaca 1), ktéra powoduje toksykoze miedzi u rasy Bedlington Terrier. Toksykoza miedziowa (CT) jest
zaburzeniem metabolicznym zdolnosci wydalania miedzi do Zzétci. Prowadzi to do jej akumulacji w
lizosomach komérek watroby, przewlektego zapalenia watroby, marskosci watroby, niewydolnosci watroby i

przedwczesnej $mierci osobnika. Toksycznos¢ zwykle ujawnia sie u oséb dotknietych choroba w wieku od 2
do 6 lat. Pierwsze objawy obejmuja brak apetytu, wymioty i zwigzana z tym utrate masy ciata.

Mutacja powodujaca toksykoze miedzi u Bedlington Terrieréw jest dziedziczona w sposéb autosomalny
recesywny. Oznacza to, ze wystepuje tylko u oséb, ktére sa nosicielami delecji w obu allelach genu COMMD!1
(P/P). Osoby heterozygotyczne (wynik N/P) nie wykazuja choroby, ale sa nosicielami. W przypadku kojarzenia
dwodch heterozygotycznych osobnikéw, teoretycznie 25% potomstwa bedzie catkowicie zdrowe (N/N), 50%
bedzie nosicielami (N/P), a 25% odziedziczy zmutowany allel od obojga rodzicéw i bedzie dotkniete choroba
CT (P/P).

Metoda: SOP176-CT, ASA-PCR

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

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

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

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



