Zprava o vysledku zkousky #289109

Detekce mutace c.118G>A v SOD1 genu
zpUsobujici degenerativni myelopatii u pst

Zakaznik: Michal Glaser, Doubek 109, 251 01 Doubek, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 23-15207

Datum pfijeti vzorku: 05.06.2023

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Emilka z Modrého kralovstvi
Rasa: Kolie kratkosrsta

Mikrocip: 900 085 001 644 611
Registra¢ni ¢islo: CMKU/CK/2155/23
Datum narozeni: 19.4.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.06.2023

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéril/a MVDr. Pavel Madr, CSc. KVL4735

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.118G>A v SOD1 genu zpUsobujici degenerativni myelopatii
(DM) u mnoha plemen psU. Tato mutace byva nékdy oznacovana SOD1A. Nemoc se projevuje postupnou
ztratou schopnosti pohybu, stav se zhorsuje az do Uplného ochrnuti. Vék nastupu nemoci i mira zavaznosti
projevi se mezi plemeny lisi.

Mutace SOD1A je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinc(, ktefi maji mutaci v obou
kopiich SOD1 genu (jedinci s vysledkem P/P). Pfenadec¢i mutovaného genu (jedinci s vysledkem N/P) jsou
klinicky zdravi, ale mohou prenaset mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincu
(N/P) bude teoreticky 25 % potomku zcela zdravych, 50 % potomk( prenasect a 25 % potomk( zdédi od
obou rodi¢d mutovany gen a bude postizeno degenerativni myelopatii.

Test nevylucuje existenci jiné, dosud neznamé, mutace zpUsobujici DM. U bernskych salasnickych psa byla
identifikovana jesté mutace SOD1B zodpovédna za vznik DM - tento test mutaci SOD1B nezohlednuje.

Analyzu provedla partnerska laboratof. Genomia garantuje kvalitu prace svého partnera.
Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 26.02.2025 .
Datum provedeni zkousky: 12.02.2025 - 26.02.2025 S
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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