Zprava o vysledku zkousky #082104

Detekce mutace c.619C>T CLN5 genu
zpusobujici NCL u psu plemene border kolii

Vysetiovany Zakaznik

Vzorek: 16-22305 Alena Kynclova

Jméno: Jet Ferencik CSA 675

Rasa: Border kolie 74787 BudiSov nad BudiSovkou
Mikrocip: 941 000 016 040 527 Czech Republic

Registracni ¢islo: SK-SKJ/SPKP/RG723
Datum narozeni: 27.3.2015

Pohlavi: nezndmé

Datum pfijeti vzorku: 11.08.2016
Vysetfovany material: krev

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Ekr Jaromir

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 c.619C>T genu CLN5 zpUsobujici NCL u pst plemene border
kolii. Mutace vede k vytvoreni pfedc¢asného termina¢niho kodonu v pozici 206 CLN5. Neuronalni ceroidni
lipofusinéza (NCL) je neurodegenerativni onemocnéni, pro které je charakteristické shromazdovani
lipopigmentl (ceroidu a lipofuscinu) v lysozomech. Pocatek a klinicky pribéh choroby jsou znacné
proménlivé a individualni. Mira neurodegenerace se s vékem zvysuje, u viech postizenych jedincll se vyvinou
psychické abnormality a ataxie. Lze pozorovat napf. zvySeny neklid, agresi, halucinace, hyperaktivitu,
epileptické zachvaty. Doprovodnym pfiznakem byva poskozeni sitnice vlivem ukladdani lipopigmentd.

Postizena zvifata se ztidkakdy doziji vice nez 28 mésicli véku.

Mutace zpuUsobujici NCL u border kolii je dédéna autosomalné recesivné. To znameng, Ze se nemoc rozvine
pouze u jedincd P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢i mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou
klinicky zdravi, ale pfenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincl (N/P)
bude teoreticky 25 % potomk( zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasect (N/P) a 25 % potomk (P/P)
zdédi od obou rodi¢d mutovany gen a budou postizeni NCL.

Metoda: SOP172-NCL-border, pfimé sekvenovani DNA

Datum vystaveni zpravy: 19.08.2016
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Barbora Bladhov4, analytik
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Kéd pro ovéfeni zpravy je 2K2X-7EDC-8B9R-MEA8-1CCQ. 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.



