Swiadectwo wynikéw #012345

Wykrywanie mutacji w genie GBE1
powodujacej chorobe GSD IV u norweskich
lesnych kotéw

Klient: Jan Novak, Dlouha 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Badany prébka:

Probka: 08-12346

Data otrzymania: 01.01.2008

Typ prébki: wymaz z btony $luzowej jamy ustnej

Informacje dostarczone przez klienta

Nazwisko: Madame Théophile DEMO

Rasa: Persian cat

Data urodzenia: 31.12.1909

Numer rejestracyjny: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikroczip: 123 456 789 012 345

Pte¢: samica

Data pobrania: 01.01.2008

Tozsamos¢ zwierzecia zostata zweryfikowana.

Wynik: Mutacja nie zostata wykryta (N/N)

Wyjasnienie wynikow

Zbadano obecnos¢ lub brak mutacji w genie GBE1, ktéra powoduje chorobe GSD IV (glycogen storage
disease IV; glikogenoza typu IV) u norweskich lesnych kotéw. GSD IV jest metabolicznym zaburzeniem
metabolizmu glikogenu, polegajacym na niedoborze enzymu amylo-(1,4 -—-> 1,6)-transglikozylazy (enzymu
rozgateziajgcego glikogen). Choroba jest spowodowana ztozong przebudowa DNA w genie GBET1;
jednoczesnie dochodzi do insercji 334 bp w miejscu rozlegtej delecji 6,2 kb, obejmujacej odcinek od intronu
11 do intronu 12.

Nieprawidtowy glikogen gromadzi sie w miocytach (komérkach miesniowych), hepatocytach (komérkach
watroby) oraz neuronach, powodujac smiertelne uszkodzenia narzadéw. Dotkniete choroba kocieta umieraja
bardzo wczesnie po urodzeniu, najczeiciej z powodu hipoglikemii. Osobniki, ktére przezyja okres
noworodkowy, rozwijajg do 5. miesigca zycia postepujaca neuromiesniowa degeneracje.

Mutacja w genie GBE1 jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Choroba ujawnia sie wyfacznie u
osobnikoéw, ktére posiadajg mutacje w obu kopiach genu GBE1 (P/P - pozytywny/pozytywny). Nosiciele
mutacji (N/P — negatywny/pozytywny) sa klinicznie zdrowi, lecz moga przekazywa¢ wade potomstwu. W
przypadku kojarzenia dwéch heterozygotycznych osobnikéw (N/P) teoretycznie 25% potomstwa bedzie
catkowicie zdrowych (N/N), 50% bedzie nosicielami (N/P), a 25% (P/P) odziedziczy zmutowany gen od obojga
rodzicéw i zachoruje na GSD IV.

Metoda: SOP176-GSDIV, ASA-PCR S certifigN
Data wystawienia raportu: 06.01.2008 ;
Data przeprowadzenia testu: 12.06.2008 - 06.01.2008

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



