
Świadectwo wyników #012345

Detekcja mutacji c.1660_1661insG genu
ABCB4 powodującej GBM u psów

Wynik: Mutacja nie została wykryta (N/N)

Klient: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Badany próbka:
Próbka: 21-12345
Data otrzymania: 01.02.2021
Typ próbki: krew

Informacje dostarczone przez klienta
Nazwisko: Lassie DEMO
Rasa: Plemeno
Numer tatuażu: 1392013
Mikroczip: 123 456 789 012 345
Numer rejestracyjny: REGQ12345
Data urodzenia: 1.1.2020
Płeć: samica
Data pobrania: 01.02.2021
Tożsamość zwierzęcia została zweryfikowana.

Genomia jest akredytowana zgodnie z normą ISO/IEC 17025:2018, numer akredytacji 1549.
Genomia s.r.o, Republikánská 6, 31200 Plzeň, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kod do weryfikacji raportu to 12AB-CD34-GENO-MIA0-EFGH. Przejdź na www.genomia.cz, aby zweryfikować raport.
Raport z wyników badań nie może być reprodukowany w inny sposób niż w całości bez zgody laboratorium.
Wynik odnosi się tylko do przebadanej próbki w stanie, w jakim została przyjęta. Genomia nie odpowiada za prawidłowość danych przekazanych przez klienta. 1 / 1

Wyjaśnienie wyników

Obecność lub brak mutacji c.1660_1661insG genu ABCB4 powodującej śluzaki pęcherzyka żółciowego (GBM)
badano u beagle, amerykańskich i angielskich cocker spanieli, cairn terrierów i pomeranianów. W przypadku
śluzaka pęcherzyka żółciowego nadmiar żółci o gęstej galaretowatej konsystencji jest wytwarzany i gromadzi
się w pęcherzyku żółciowym, powodując jego pęknięcie i wyciek żółci do jamy brzusznej. Powstały stan
zapalny jamy brzusznej jest bardzo bolesny dla pacjenta i może być śmiertelny. Typowe niespecyficzne
objawy kliniczne obejmują wymioty, letarg, ból brzucha, anoreksję, żółtaczkę, przyspieszony oddech,
pragnienie i częste oddawanie moczu, gorączkę, biegunkę i wzdęcia.

Dziedziczenie mutacji powodującej GBM jest nadal nieznane. Uważano, że mutacja jest dominująca z
niepełną penetracją; obecnie omawia się wieloczynnikowy sposób dziedziczenia.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, w zakresie akredytacji
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