Zprava o vysledku zkousky #030563

Detekce mutace g.30852988_30902901del
~ CLNS8 genu zpGsobujici NCL8
u alpskych Jezevukowtych brakyit

Vysetiovany ~ Zakaznik

Vzorek: 18-41511  SedlatekJan
Jméno: Jasna z Hiebe¢skych lest = Buditov 276
Rasa: Alpsky jezevéikovity brakyf o 675 03
Mikro¢ip: 941000021208183 Czech Republic

Registracni ¢islo: ABJ/5425

Datum narozeni: 25.04.2017

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku; 04.09.2018
Vysetfovany materidl: stér Gstni sliznice
Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéiil/a Jolana Michalcova, CKCHABJ

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenadet mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemacnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentar k vysledku

Byla vySetfena pfitomnost ¢i absence mutace 9.30852988_30902901del genu CLNS zplisobujici onemocnéni
NCL8 (neurondlni ceroidni lipofuscindza typu 8) u plemene alpsky jezevéikovity brakyi. Symptomy NCL jsou
velmi variabilni. Obvykle zahrnuji neurclogické pfiznaky jako je dezorientace, Uzkostné stavy a agresivita,
zachvaty a potize s pfijmem potravy. B&Zné se objevuje nahla ztrata zraku. Mira neurodegenerace se s vékem
zvysuje, u viech postizenych jedincl se vyvinou psychické abnormality a kfe¢e. Pozorovany mohou byt i
zmény v chizi a postaveni - klopytava chiize, ztuhlost nohou.

Mutace zpQsobujici NCL8 je dédéna autosomalné recesivné, To znamena, Ze se nemoc rozvine pouze
u jedincl P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢d mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale pfenadeji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomkil zcela zdravych {N/N), 50 % potomk(i pfenasect (N/P) a 25 % potomkdl (P/P) zdédi
od obou rodi¢l mutovany gen a budou postizeni NCLS.

Metoda: SOP176-NCL8, ASA-PCR

Datum vystaveni zpravy: 13.09.2018
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia s.r.o, Janackova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
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Kéd pro ovéfenl zpravy je NAKI-MBKQ-YRFQ-YNYD-NRKC. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
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