Zprava o vysledku zkousky #233598

Detekce mutace ¢.289G>T COL6A1 genu
zpUsobuijici svalovou dystrofii
u plemene Landseer

Zakaznik: Sylva Kurzova, Petrovice 78, 79384 Petrovice, Czech Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 23-41660

Datum pfijeti vzorku: 20.06.2023
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Demon Bilsky lev

Rasa: Landseer

Mikrocip: 953 010 005 777 293

Registracni ¢islo: CMKU/LS/1130/22
Datum narozeni: 21.10.2022

Pohlavi: samec

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Nikola Eretovd, Genomia s.r.o.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti

projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vysetiena ptitomnost ¢i absence mutace ¢.289G>T COL6A1 genu zpUsobujici svalovou dystrofii u
plemene Landseer. Svalova dystrofie je dédicné onemocnéni zpUsobujici postupné ochabovani svalstva.

Mutace zpUsobujici svalovou dystrofii u plemene Landseer je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se
projevi jen u jedinc(, ktefi maji mutaci v obou kopiich COL6A1 genu (jedinci s vysledkem P/P). Pfenaseci
mutovaného genu (jedinci s vysledkem N/P) jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset mutaci na své potomky.
V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincli (N/P) bude teoreticky 25 % potomku zcela zdravych, 50 %
potomku pienasecli a 25 % potomku zdédi od obou rodicd mutovany gen a bude postizeno svalovou

dystrofii.
Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 28.06.2023
Datum provedeni zkousky: 20.06.2023 - 28.06.2023
Schvilila: Ing. Irena Ruskova, analytik

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic

www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéreni zprévy je CNX1-7QRX-9D8H-Q2W2-54K5. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.

Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.

Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



