Zprava o vysledku zkousky #301809

Detekce mutace ¢.2839del genu RELN
zpusobujici mozeckovou hypoplazii
u bilych svycarskych ovcéaku

Zakaznik: Roman Pecar, Chlistovice 79, 28401 Kutna Hora, Czech Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 25-42308

Datum pfijeti vzorku: 09.06.2025
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Chief La Blankpapilio

Rasa: Bily Svycarsky ovéak

Mikrocip: 203 098 100 586 405

Registra¢ni ¢islo: CMKU/ACO/7185/24
Datum narozeni: 30.01.2024

Pohlavi: samec

Datum odbéru: 07.06.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéril/a Mgr. Lucie Andrlovd, 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 vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.2839del genu RELN zpUsobujici mozeckovou hypoplazii u
bilych svycarskych ov¢akll. Hypoplazie mozecku znamenad jeho netplné vyvinuti. U bilych Svycarskych ovcaku
se objevuje spolec¢né s lissencefalii, vyvojovou vadou charakterizovanou abnormalni stavbou mozkové tkané,
bez typickych zahybl a zarez(. Stav také doprovazi stiedné tézky hydrocefalus s roztazenim mozkovych
komor. Onemocnéni se projevuje ataxif jiz u sténat ve véku 2 tydnda.

Mutace zpUsobujici mozeckovou hypoplazii je dédéna autosomalné recesivné. To znamen4, Zze se nemoc
rozvine pouze u jedincl P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢li mutovany gen. Prenase¢i mutovaného genu
N/P jsou klinicky zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinc(
(N/P) bude teoreticky 25 % potomkd zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasecli (N/P) a 25 % potomku
(P/P) zdédi od obou rodi¢l mutovany gen a budou postizeni mozeckovou hypoplazii.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 18.06.2025
Datum provedeni zkousky: 09.06.2025 - 18.06.2025

Schvadlila: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore

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 XJQ8-47ER-ERDH-KBMB-4WCN. 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 zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



