Zprava o vysledku zkousky #080859

Detekce mutace ¢.152T>G ATF2 genu
zpusobujici onemocnéni NEWS u plemena
velkych pudll

Vysetiovany Zakaznik

Vzorek: 16-19301 Lenka Orzelova
Jméno: ANGEL INNOCENT Kiss'n'go Bohuminska 437/42
Rasa: Pudl Velky 71000 Slezskd Ostrava
Mikrocip: 953 000 010 187 494 Czech Republic

Registra¢ni ¢islo: CMKU/P/18137/14
Datum narozeni: 18.01.2014

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 14.07.2016
Vysetfovany material: krev

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Tamara Sobalova

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 vysetiena piitomnost ¢i absence mutace c.152T>G ATF2 genu zpUsobujici onemocnéni NEWS (neonatal
encephalopathy with seizures; neonatdlni encefalopatie) u plemena velkych pudlid. NEWS je dédi¢né
smrtelné onemocnéni mozku. Nemocna sténata jsou pfi narozeni mensi a slabsi nez jejich zdravi sourozenci;
postizeni umiraji v dsledku tonicko-klonickym kfeci do sedmi tydn( Zivota.

Mutace zpUsobujici NEWS je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, ze se nemoc rozvine pouze U
jedincl P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢i mutovany gen. Pfenasec¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky
zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude
teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomku prenasecd (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi
od obou rodi¢i mutovany gen a budou postizeni NEWS.

Metoda: SOP172-NEWS, pfimé sekvenovani DNA

Datum vystaveni zpravy: 21.07.2016
méno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychové, zastupce vedouci laboratore
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Kdd pro ovéfeni zpravy je JATX-55MH-2X9T-T5XC-N7RR. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 171

Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovana jinak nez cela. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



