Zprava o vysledku zkousky #248866

Detekce mutace ¢.7437G>A exonu 43 VWF
genu zpUsobujici onemocnéni vWD typ |

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 vySetiena ptitomnost ¢i absence mutace ¢.7437G>A VWF genu zpUsobujici deficit nebo poruchu funkce
vWF (von Willebrandova faktoru) nazyvanou von Willebrandova choroba typu | (vWD I). VWD se projevuje
riizné vaznymi krvacivymi stavy, které jsou nejvice patrné v tkanich, kde krev protéka tenkymi cévami. Jedinci
postizeni vWD maji sklon ke krvaceni z klize a sliznic.

VWD typ | je se nejcastéjsi a nejméné zavazna forma vWD u savcl. Nemoc je charakteristicka nizsi koncentraci
VWEF v plazmé, struktura vVWF byva nenarusend.VWD typ | se vyskytuje napf. u plemen bernsky salasnicky pes,
dobrman, manchester teriér, welsh corgi pembroke, pudl (viechny varianty), labradoodle, goldendoodle.

Mutace ¢.7437G>A zpUsobujici vWDI je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd P/P,
ktefi maji mutaci v obou kopiich VWF genu. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych, 50 % potomkd prenasecd a 25 % potomk(l zdédi od obou rodi¢ti mutovany gen a
bude postizeno vWDI.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 20.12.2023
Datum provedeni zkousky: 11.12.2023 - 20.12.2023 S certifip
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe <

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

Kéd pro ovéreni zprévy je YWY5-BSEM-4NDT-DJJD-81QY. 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



