
Zpráva o výsledku zkoušky #248865

Detekce mutace c.391del genu HEXB
způsobující GM2 u toy pudlů

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)

Zákazník: Miluše Rýznarová, Nová ulice 304, 78972 Dubicko, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 23-33842
Datum přijetí vzorku: 11.12.2023
Vyšetřovaný materiál: stěr ústní sliznice

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: GARNET STAR Dorly Snowflake Fell
Rasa: Pudl Trpasličí
Tetovací číslo: 3413
Mikročip: 203 164 000 150 786
Registrační číslo: CMKU/P/23413/22
Datum narození: 28.10.2022
Pohlaví: samice
Datum odběru: 08.12.2023
Při odběru byla ověřena identita jedince.
Ověřil/a Jitka Hablová, Genomia s.r.o.

Genomia s.r.o, Republikánská 6, 31200 Plzeň, Czech Republic
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Kód pro ověření zprávy je B2NR-Y5C9-H8TC-M6X3-FTDX. Jděte na www.genomia.cz pro ověření.
Zpráva o výsledku zkoušky nesmí být bez souhlasu laboratoře reprodukována jinak než celá.
Výsledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl přijat. Genomia neodpovídá za správnost údajů poskytnutých zákazníkem. 1 / 1

Vysvětlivky: N/N = normální genotyp. N/P = přenašeč mutace. P/P = mutovaný genotyp (u jedince se s největší pravděpodobností
projeví onemocnění). (N = negativní; P = positivní)

Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.391del genu HEXB způsobující gangliosidosu typu 2 (GM2,
Sandhoffova choroba) u toy pudlů. Při tomto onemocnění dochází k hromadění GM2 gangliosidů v různých
tkáních v důsledku nedostatku enzymu hexosaminidázy, jehož úkolem je rozložit gangliosid GM2 na jeho
složky. Onemocnění je charakterizované progresivní neuromuskulární dysfunkcí a poruchou růstu v raném
věku.

Mutace způsobující GM2 u toy pudlů je děděna autozomálně recesivně. Nemoc se projeví pouze u jedinců
P/P, kteří zdědí mutace od obou rodičů. Jedinci s genotypem N/P se jeví klinicky zdraví, ale geneticky jsou
přenašeči nemoci (předávají vadu svým potomkům). V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P)
bude teoreticky 25 % potomků zcela zdravých (N/N), 50 % potomků přenašečů (N/P) a 25 % zdědí od obou
rodičů mutovanou alelu a budou postiženi GM2 (P/P).

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystavení zprávy: 20.12.2023
Datum provedení zkoušky: 11.12.2023 - 20.12.2023
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře


