Zprava o vysledku zkousky #290759

Detekce mutace c.5716G>A genu COL7A1
zpUsobuijici epidermolysis bullosa
u zlatych retrivr(

Zakaznik: Dusan Kollarik, Bela 33, 03811 Bela-Dulice, Slovak Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 25-05401

Datum pfijeti vzorku: 04.03.2025
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Heidi Bella Aurea

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 941 000 026 557 633
Registracni ¢islo: SPKP 4826/24

Datum narozeni: 17.6.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 28.02.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Juraj Chorvéth, 0011

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 piitomnost ¢i absence mutace c.5716G>A genu COL7A1 zplsobujici epidermolysis bullosa u
zlatych retrivrd. Jedna se o kozni onemocnéni charakterizované tvorbou puchyikd, odérek a jizev po celém
téle. KGze je kiehka, misty zrohovatéla a tvrda, a velmi nachylnd k poskozeni. Pfiznaky se objevuiji jiz u

novorozenych nebo velmi mladych sténat.

Mutace zpUsobujici epidermolysis bullosa u zlatych retrivr( je dédéna autosomalné recesivné. To znamena,
Ze se nemoc rozvine pouze u jedincG P/P, ktefi zdédi od obou svych rodicd mutovany gen. Pfenaseci
mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale pfendseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou
heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( pfenasecu
(N/P) a 25 % potomk (P/P) zdédi od obou rodi¢li mutovany gen a budou postizeni epidermolysis bullosa.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 14.03.2025
Datum provedeni zkousky: 04.03.2025 - 14.03.2025

Schvadlila: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore

Genomia je zku$ebni laborator ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ',
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Kéd pro ovéreni zpravy je A4BT-5YDQ-174F-5388-WETQ. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



