Zprava o vysledku zkousky #210479

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

Zakaznik: Zarek Roman, Hlavni 1341/108A, 691 41 Breclav, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 22-24306

Datum pfijeti vzorku: 01.09.2022

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Molly z Hfebeéskych lest

Rasa: Alpsky jezevcikovity brakyf
Mikrocip: 941000024791816

Registra¢ni ¢islo: CPL/ABJ/5938

Datum narozeni: 4.4.2021

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 28.08.2022

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a Milan Cerny, poradce chovu CKABJ

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 piitomnost ¢i absence mutace g.30852988_30902901del genu CLN8 zpUsobujici onemocnéni
NCL8 (neurondlni ceroidni lipofuscinéza typu 8) u plemene alpsky jezevcikovity brakyf. Symptomy NCL jsou
velmi variabilni. Obvykle zahrnuji neurologické pfiznaky jako je dezorientace, uzkostné stavy a agresivita,
zachvaty a potize s pfijmem potravy. Bézné se objevuje nahla ztrata zraku. Mira neurodegenerace se s vékem
zvysuje, u vsech postizenych jedincd se vyvinou psychické abnormality a kiece. Pozorovany mohou byt i
zmény v chizi a postaveni - klopytava chlize, ztuhlost nohou.

Mutace zpUsobujici NCL8 je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, ze se nemoc rozvine pouze
u jedinct P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢ti mutovany gen. Pfenasec¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasecd (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi
od obou rodi¢d mutovany gen a budou postizeni NCL8.

Metoda: SOP176-NCL8, ASA-PCR

Datum vystaveni zpravy: 09.09.2022
Datum provedeni zkousky: 01.09.2022 - 09.09.2022
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kod pro ovéreni zprévy je FYT6-8182-6QX7-61K7-NM82. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
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



