Zprava o vysledku zkousky #248865

Detekce mutace c.391del genu HEXB
zpusobujici GM2 u toy pudlt

Zakaznik: Miluse Ryznarova, Nova ulice 304, 78972 Dubicko, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 23-33842

Datum pfijeti vzorku: 11.12.2023

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: GARNET STAR Dorly Snowflake Fell
Rasa: Pudl Trpaslici

Tetovaci ¢islo: 3413

Mikrocip: 203 164 000 150 786
Registra¢ni ¢islo: CMKU/P/23413/22
Datum narozeni: 28.10.2022

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 08.12.2023

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéril/a Jitka Hablova, Genomia s.r.o.

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.391del genu HEXB zpUsobujici gangliosidosu typu 2 (GM2,
Sandhoffova choroba) u toy pudli. Pii tomto onemocnéni dochazi k hromadéni GM2 gangliosidd v rliznych
tkanich v dasledku nedostatku enzymu hexosaminidazy, jehoz Ukolem je rozlozit gangliosid GM2 na jeho
slozky. Onemocnéni je charakterizované progresivni neuromuskularni dysfunkci a poruchou réstu v raném
véku.

Mutace zpUsobujici GM2 u toy pudll je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se projevi pouze u jedincu
P/P, ktefi zdédi mutace od obou rodic. Jedinci s genotypem N/P se jevi klinicky zdravi, ale geneticky jsou
prenaseci nemoci (pfedavaji vadu svym potomklm). V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedinclG (N/P)
bude teoreticky 25 % potomkU zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( pienasect (N/P) a 25 % zdédi od obou
rodi¢d mutovanou alelu a budou postizeni GM2 (P/P).

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 20.12.2023
Datum provedeni zkousky: 11.12.2023 - 20.12.2023
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

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

Kéd pro ovéreni zpravy je B2NR-Y5C9-H8TC-M6X3-FTDX. 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



