Zprava o vysledku zkousky #252226

Detekce mutace ¢.2868-1G>A genu STK36
zpUsobuijici PCD u australskych ov¢aka

Zakaznik: Katefina LukesSova, Valouskova 4, 63500 Brno, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-01307

Datum pfijeti vzorku: 16.01.2024

Vysetfovany material: krev

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Brave to Fly Verline

Rasa: Australsky ovéak

Mikrocip: 941 000 022 670 317

Registra¢ni ¢islo: CMKU/AUO/5556/19

Datum narozeni: 22.5.2019

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 15.01.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Matéj Sonnenschein, KVL 7608

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 vysettena pfitomnost ¢i absence mutace c.2868-1G>A genu STK36 zplsobujici primarni ciliarni dyskinezi
(PCD) u australskych ovcakd. Onemocnéni je charakterizované nedostate¢nou funkci fasinek v epitelialni
sliznici, které se projevuje vytokem z nosu a chronickymi infekcemi dychacich cest. Klinické pfiznaky se
zacinaji objevovat jiz u Sténat ve véku pfiblizné 8 tydna.

Mutace zpUsobujici PCD u bobtaill je dédéna pravdépodobné autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen
u jedinct, ktefi maji mutaci v obou kopiich STK36 genu (jedinci s vysledkem P/P, positivni/positivni).
Pfenaseci mutovaného genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset mutaci na
své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincG (N/P) bude teoreticky 25 % potomkid zcela
zdravych, 50 % potomk( prenasecd a 25 % potomkill zdédi od obou rodi¢li mutovany gen a bude postizeno
PCD.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 03.02.2024
Datum provedeni zkousky: 16.01.2024 - 03.02.2024
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

Kéd pro ovéreni zpravy je HHCR-FKF9-C2JK-KCAR-HT41. 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 vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



