Swiadectwo wynikéw #012345

Detekcja mutacji ¢.583_584insC genu IL2RG
powodujacej XSCID
u Cardigan i Pembroke Welsh Corgi

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: Xn/Xn

Wyjasnienie wynikow

Zbadano obecnos$¢ lub brak mutacji ¢.583_584insC genu IL2RG powodujacej ciezki ztozony niedobdr
odpornosci (XSCID) u Cardigan i Pembroke Welsh Corgi. To zaburzenie immunologiczne charakteryzuje sie
zmniejszona liczba limfocytéw z niskimi lub zerowymi stezeniami IgG i IgA, ale prawidtowymi stezeniami IgM.
Objawy kliniczne obejmuja niewyczuwalne wezty chtonne, niewielki rozmiar grasicy i przewlekte nawracajace
infekcje. Dotkniete choroba szczenieta nie rozwijaja sie dobrze, majg biegunke i sporadyczne wymioty, a
nawet przy leczeniu wspomagajacym zwykle umierajg przed ukoriczeniem 4 miesigca zycia.

Mutacja powodujaca XSCID zlokalizowana jest na chromosomie X. Samce majg chromosomy X i Y, wiec moga
by¢ zdrowe (Xn/Y) lub chore (Xm/Y). Samice maja dwa chromosomy X, wiec moga by¢ zdrowe (Xn/Xn),
nosicielkami (Xn/Xm) lub chore (Xm/Xm). Kobiety nosicielki nie wykazuja objawéw klinicznych, ale sa w
stanie przekaza¢ zmutowany allel swojemu potomstwu.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji

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



