Zprava o vysledku zkousky #072398: Detekce mutace inzerce v genu RPGRIP1
zpusobujici CORD1 u psi metodou PCR s
naslednou analyzou velikostnich fragmentua

Vysetrovany Zakaznik

Vzorek: 15-34019 Ing. Katefina Kolarova
Jméno: Hubert z vétrné paseky Krizikova 663/30
Rasa: Anglicky Springrspanél 40746 Krasna Lipa
Tetovaci ¢islo: 5922 Czech Republic

Registracni ¢islo: CLP/ASS/5922/13
Datum narozeni: 24.4.2011

Pohlavi: samec

Datum pfrijeti vzorku: 07.12.2015
VySetrovany materidl: krev

Pfi odbéru byla ovérena identita jedince.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vySetfena pritomnost ¢i absence mutace g.8228_8229insA29GGAAGCAACAGGATG genu
RPGRIP1 zpusobujici CORD1 u psl. Tato mutace pravdépodobné vede k posunu cteciho rdmce a
vytvoreni predcasného stopkodonu. Inzerce byla popsana v souvislosti s klinickymi projevy
onemocnéni CORD1 (cone-rod dystrophy). Cord1-PRA je jednou z forem progresivni retinalni
atrofie (PRA), jedna se o degenerativni onemocnéni sitnice s ¢asnou ztratou fotoreceptort. Jedinci
s vysledkem N/N (negativni / negativni) nenesou mutaci. Jedinci s vysledkem N/P (negativni /
pozitivni) jsou prenaseci mutace. U jedinct s dvéma mutovanymi alelami (P/P, pozitivni /pozitivni)
nemusi nutné onemocnéni Cord1 propuknout. Pfesny mechanismus vzniku onemocnéni Cord1 neni
znam; neni mozné vyloucit vliv dalSich mutaci ¢i modifikaci na Grovni transkripce.

Metoda: SOP28, akreditovana metoda

Senzitivita metody (pravdépodobnost, Ze byla spravné detekovana mutovana alela v genu u heterozygota nebo mutovaného
homozygota) je vyssi nez 99%. Specificita metody (pravdépodobnost, ze byla spravné detekovana zdrava alela v genu u
heterozygota nebo zdravého homozygota) je vyssi nez 99%.

Datum vystaveni zpravy: 16.12.2015
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrov4, vedouci laboratore
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Kéd pro ovéreni zpravy je E2R5-N9X5-E3R8-J3D5-A8R9. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovana jinak nez celd. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



