Zprava o vysledku zkousky #294811

Detekce mutace ¢.1028_1032delGAGAA
v genu RPGR zpusobujici XL-PRA u plemena
sibifsky husky a samojed

Zakaznik: Alena Peskova Ing., Stary Rokytnik 195, 54101 Trutnov, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 25-09216

Datum pfijeti vzorku: 14.04.2025

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: CALYPSO Klbko radosti

Rasa: Samojed

Mikrocip: 941 000 027 972 050

Registra¢ni ¢islo: CMKU/S/3986/-23/23
Datum narozeni: 9.6.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 10.04.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Oveéfil/a MVDr. Paulina Smatanova, KVL 8041

Vysledek: Xn/Xn

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.1028_1032delGAGAA v exonu ORF15 genu RPGR (retinitis
pigmentosa GTPasovy regulator). Tato delece zpUsobuje X védzanou progresivni retindIni atrofii u plemena
sibifsky husky a samojed. Prvni pfiznaky byvaji patrné pfi klinickém vy3etfeni zraku v 6 mésicich. Poté se
zacnou objevovat nepravidelné poskozené svétlocivné receptory tycinky. K poskozeni ¢ipkd dochazi az v
zavérecné fazi nemoci. Ve véku 4 let byvaji postizeni psi zcela slepi.

Samice maji chromozomy XX a vzhledem k onemocnéni XL-PRA mohou mit genotyp:

XnXn - samice s dvéma normalnimi chromozomy X = normdlini fenotyp

XnXm - samice s jednim X normalnim (Xn) a jednim X mutovanym (Xm) = samice pfenasecka. Klinické
postizeni samic pfenasecek je individudlni v zavislosti na inaktivaci X chromozomu.

XmXm - samice se dvéma postizenymi chromozomy X = samice postizené chorobou XL-PRA

Samci nesou chromozomy XY a vzhledem k onemocnéni XL-PRA mohou mit genotyp:
XnY - zdravy samec
XmY - postizeny samec, zdédil od své matky mutovany chromozom X

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 28.04.2025
Datum provedeni zkousky: 14.04.2025 - 28.04.2025 o
Schvélila: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratofe VOICAN

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",
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Kéd pro ovéreni zpravy je X88A-T128-CT5N-K2BT-5J74. 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



