Zprava o vysledku zkousky #191747

Detekce mutace c.786delC CUBN genu
zpUsobujici onemocnéni IGS u plemene bigl|

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: 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 ¢.786delC CUBN genu zplsobujici onemocnéni IGS
(Imerslund-Grasbeck syndrome) neboli stfevni malabsorpci kobalaminu u plemene bigl. Klinické pfiznaky
malabsobce kobaltaminu se zacinaji objevovat kolem 6 az 12 tydn0 véku, zahrnuji neprospivani a chronické
nechutenstvi. Postizena zvifata mohou mit neutropenii, neregenerativni anémii, anizocytézu a poikilocytézu,
megaloblastické zmény v kostni dfeni, pokles hladiny Cbl, methylmalonovou acidurii a homocysteinémi. U
bigll s deficientem kobalaminu dochazi k rozvoji degenerativniho onemocnéni jater.

Mutace zpUsobujici stfevni malabsobci kobalaminu u plemene bigl je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc
se projevi pouze u jedincd P/P, ktefi nesou mutaci v obou aleldch CUBN genu. Pfenasec¢i mutovaného genu
(heterozygoté N/P) jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset mutaci na své potomky V pfipadé kryti dvou
heterozygotnich jedinc (N/P) bude teoreticky 25% potomk( zdravych, 50% potomkd budou prenaseci a
25% potomkd zdédi od svych rodi¢t mutované geny a budou postizeni IGS.

Metoda: SOP171-IGS-beagle, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 26.11.2021
Datum provedeni zkousky: 16.11.2021 - 26.11.2021
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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Kod pro ovéreni zpravy je TOWY-HA28-X1NK-BAQX-MC19. 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



