Swiadectwo wynikéw #012345

Wykrywanie mutacji w genie CLCN1
powodujacych miotonie wrodzong u kotow

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: PREVIEW RESULT LINE

Wyjasnienie wynikow

Przeprowadzono badanie obecnosci lub braku mutacji c.1930+1G>T, c.428_433+1del oraz c.991G>C w genie
CLCNT1, powodujacych miotonie wrodzong (MC - Congenital Myotonia) u kotéw. U chorych kotéw zwykle
obserwuje sie przerost miesni, sztywnos¢ oraz charakterystyczny, szarpany chéd z nienaturalnie krétkim
krokiem. Zwierzeta maja réwniez ograniczong zdolnos$¢ otwierania szczek, potykania oraz wydawania
dzwiekow.

Mutacja powodujgca MC jest prawdopodobnie dziedziczona w sposéb autosomalny recesywny, co oznacza,
ze choroba rozwija sie wytacznie u kotéw, ktdre odziedziczyly zmutowany allel od obojga rodzicéw. Choroba
dotyczy jedynie osobnikéw o genotypie P/P. Koty o genotypie N/P sa nosicielami mutacji (heterozygotami).
W przypadku skojarzenia dwéch heterozygotycznych osobnikéw (N/P) oczekiwany rozktad genotypéw w
potomstwie wynosi: 25% N/N, 50% N/P oraz 25% P/P.

Metoda: SOPAgriseq_feline, MPS

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



