Zprava o vysledku zkousky #290756

Detekce mutaci geni MTMR2 a SH3TC2
zpUsobujici hypomyeliniza¢ni
polyneuropatii u zlatych retrivrQ

Zakaznik: Dusan Kollarik, Bela 33, 03811 Bela-Dulice, Slovak Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 25-05401

Datum pfijeti vzorku: 04.03.2025

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Heidi Bella Aurea

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 941 000 026 557 633
Registracni ¢islo: SPKP 4826/24

Datum narozeni: 17.6.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 28.02.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Juraj Chorvéth, 0011

Vysledek: MTMR2 Mutace nebyla detekovana (N/N)
Vysledek: SH3TC2 Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalini genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.1924C>T genu SH3TC2 a mutace ¢.1479+1G>A genu MTMR2
zpUsobujici  hypomyeliniza¢ni polyneuropatii u zlatych retrivrd. Hypomyeliniza¢ni polyneuropatie je
geneticky podminéné onemocnéni postihujici periferni nervovy systém. Dochazi pfi ném k nedostatecné
produkci myelinové pochvy, coz zplisobuje svalovou slabost, ztratu reflexd a obtize s koordinaci pohybd.

Mutace zpUsobujici hypomyeliniza¢ni polyneuropatii jsou dédény pravdépodobné autozomalné recesivné.
Nemoc se projevi pouze u jedincd P/P, ktefi zdédi mutace od obou rodict. Jedinci s genotypem N/P se jevi
klinicky zdravi, ale geneticky jsou prenasec¢i nemoci (pfedavaji vadu svym potomkdm). V pripadé kryti dvou
heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky 25 % potomk zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( pfenaseci
(N/P) a 25 % zdédi od obou rodici mutovanou alelu a budou postizeni hypomyeliniza¢ni polyneuropatii
(P/P).

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 14.03.2025
Datum provedeni zkousky: 04.03.2025 - 14.03.2025
Schvdlila: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore o

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéieni zprévy je WYT4-6BHQ-B5D5-JH85-D8W9. 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



