Zprava o vysledku zkousky #191746
Detekce expanze repetitivniho 12-meru

v NHLRC1 genu zpUsobuijici epilepsii Lafora
u nékterych plemen psu

Zakaznik: Ivana Navratilovd, Kunci¢ky u Basky, 198, 73901 P. Baska, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 21-31157

Datum pfijeti vzorku: 16.11.2021

Vysetfovany material: krev

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Gina Mantis

Rasa: Bigl

Tetovaci ¢islo: 8942

Mikrocip: 941 000 024 666 378
Registra¢ni &islo: CLP/BEA/8942

Datum narozeni: 5.4.2020

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 12.11.2021

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Oveéfil/a MVDr. Radka Petrovska, KVL 5091

Vysledek: N3/Ns

Kédy vysledk:

» N2/N2, N3/N3, N2/N3 = negativni genotyp, pes nese dva nebo tfi 12-mery.
+ N2/P, N3/P = pfenasec epilepsie Lafora.
- P/P = pes postiZzeny epilepsii Lafora.

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence expanze repetitivniho 12-meru v NHLRC1 genu zpUsobujici epilepsii
Lafora u plemen bigl, miniaturni drsnosrsty jezev¢ik, baset a civava. Vyskyt této mutace u dalSich plemen
nelze vyloucit.

Onemocnéni Lafora je typ dédi¢né epilepsie. Klinické pfiznaky se zpravidla objevuji ve véku 5 - 6 let psa nebo
pozdéji. Epileptické zachvaty se projevuji nepravidelnymi prudkymi zaskuby svalG. S postupem casu se
pridavaji i jiné neurologické symptomy jako ataxie, mrkani, slepota nebo demence. Tato forma epilepsie je
nelécitelnd a fatalni.

Expanze repetitivniho 12-meru zplsobujici epilepsii Lafora je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se
projevi jen u jedincd P/P, ktefi maji expanzi v obou kopiich NHLRC1 genu. Pfenase¢i mutovaného genu N/P
jsou klinicky zdravi, ale mohou prenaset mutaci na své potomky. V pripadé kryti dvou prenasect bude
teoreticky 25 % potomka zcela zdravych, 50 % potomk( prenasec a 25 % potomki zdédi od obou rodici
mutovany gen a bude postizeno epilepsii.

Metoda: SOP187-Lafora, ASA-PCR z DNA modifikovaného templatu, v rozsahu akreditace —— ~_

Datum vystaveni zpravy: 19.11.2021 /
Datum provedeni zkousky: 16.11.2021 - 19.11.2021 [
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore \
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Kéd pro ovéreni zpravy je DXX2-1H8A-HJ5X-XM9Y-FTBX. 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



