Zprava o vysledku zkousky #179080

aboratory Detekce mutace g.30852988_30902901del
CLN8 genu zpusobujici NCL8
u alpskych jezevcikovitych brakyi

Zakaznik: Pavel Lomoz, Pfedni 422, 252 45 Zvole u Prahy, Czech Republic
Vysetiovany:

Vzorek: 21-41808

Datum pfijeti vzorku: 01.09.2021

Vysetfovany materidl: stér dstni sliznice

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Ragi z Udoli Roznova

Rasa: Alpsky jezevéikovity braky¥
Mikrocip: 900 079 000 581 608
Registraéni &islo: CLP/ABJ/5660

Datum narozeni: 02.03.2019

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 21.08.2021

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Oveéfil/a Milan Cerny

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenadec mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétii pravdépodobnosti
prejevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentar k vysledku

Byla vy3etiena pfitomnost i absence mutace 9.30852988_30902901del genu CLN8 zpisobujici onemocnéni
NCL8 (neuronalni ceroidni lipofuscindza typu 8) u plemene alpsky jezevcikovity brakyr. Symptomy NCL jsou
velmi variabilni. Obvykle zahrnuji neurologické pfiznaky jako je dezorientace, Gzkostné stavy a agresivita,
zachvaty a potiZe s pfijmem potravy. Bé€Zné se objevuje néhla ztrata zraku. Mira neurodegenerace se s vékem
zvyduje, u viech postizenych jedincl se vyvinou psychické abnormality a kiede. Pozorovany mohou byt i
zmény v ch(zi a postaveni - klopytava chiize, ztuhlost nohou.

Mutace zpusobujici NCL8 je dédéna autosomalné recesivné. To znamend, Ze se nemoc rozvine pouze
u jedinch P/P, ktefi zdédi od obou svych rodic¢ti mutovany gen. Prenadedi mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale prendseji nemoc na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincG (N/P) bude
teoreticky 25 % potomk zcela zdravych (N/N), 50 % potomki pfenaecil (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi
od obou rodi¢d mutovany gen a budou postiZzeni NCLS.

Metoda: SOP176-NCL8, ASA-PCR

Datum vystaveni zpréavy: 03.09.2021
Datum provedeni zkousky: 01.09.2021 - 03.09.2021
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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Kod pro ovéreni zpravy je 8Q6A-NJ33-727R-N962-2F6E. Jdéte na www.genoria.cz pro ovéreni,
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovina jinak neZ cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Udajli poskytnutych zakaznikem. 1/1



