O G E N D M l A Zprava o vysledku zkousky #251503

Detekce mutace SINE inzerce v genu
FAM161A zptsobujici onemocnéni PRA3
u tibetskych teriért a tibetskych Spanéld

Zakaznik: Lenka Smejkalova, Hutnicka 117, 33842 Hradek, Czech Republic
Vysetiovany:

Vzorek: 24-40170

Datum pfijeti vzorku: 29.01.2024

Vysetfovany materidl: stér ustni sliznice

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Harti z Mésta Touskova

Rasa: Tibetsky $panél

Mikrocip: 203 098 100 549 842

Registra¢ni ¢islo: CMKU/TS/2220/22
Datum narozeni: 23.8.2022

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 28.01.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Oveéril/a Ing. Nikola Eretova, 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)

Komentar k vysledku

Byla vy3etfena ptitomnost ¢i absence SINE inzerce v genu FAM161A zpUsobuijici progresivni retindlni atrofii
typu 3 (PRA3) u tibetskych teriér a tibetskych Spanéll. Progresivni retindini atrofie je dédi¢né podminéné
onemocnéni sitnice, charakterizované degeneraci fotoreceptorl. Nejdtive dochazi k degeneraci tycinek,
vedouci k no¢ni slepoté a porude prostorového vidéni. Prvnim symptomem byva $patné koordinace ve tmé a
vrazeni do predmétl. Nasledna degenerace Cipkl pak zplsobuje $edy zakal a celkovou ztratu zraku. Vék
nastupu PRA3 je relativné pozdni, objevuje se az okolo patého roku Zivota.

Mutace zpUsobujici PRA3 je dédéna autozomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji mutaci
v obou kopiich FAM161A genu (P/P). Pfenaseci mutovaného genu {N/P) jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenadet mutaci na své potomky. Jedinci s vysledkem N/N jsou bez rizika onemocnéni. V ptipadé kryti dvou
heterozygotnich jedinc bude teoreticky 25 % potomka zcela zdravych, 50 % potomka prenasect a 25 %
potomk zdédi od obou rodi¢d mutovany gen a bude postizeno PRA3.

Metoda: SOP171-PRA3, fragmentadni analyza

Datum vystaveni zpravy: 02.02.2024
Datum provedeni zkousky: 30.01.2024 - 02.02.2024
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe =z

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

Kod pro ovéreni zpravy je 4JM8-QXC4-DYAJ-K6RK-TDIT. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
Zprava o vysledku zkoudky nesmi byt bez souhlasu laboratore reprodukovana jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl prijat. Genomia neodpovida za spravnost Udaji poskytnutych zdkaznikem. 171




