Zprava o vysledku zkousky #298952

Detekce mutace 2601_2602insC v genu
SLC4A3 zplsobujici onemocnéni GR-PRA1
u plemene zlaty retriever

Zakaznik: Lucie Klesova, Vigantice 162, 75661 Vigantice , Czech Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 25-41906

Datum pfijeti vzorku: 13.05.2025
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Alma Bohemica Aurum

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 953010007305697

Registracni ¢&islo: CLP/GR/25733

Datum narozeni: 27.01.2024

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 10.05.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Jana Kasovd, 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 vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace 2601_2602insC v genu SLC4A3 zpUsobujici onemocnéni
GR-PRAT1 (Golden Retriever progresivni retindlni atrofie) u plemene zlaty retriever. Onemocnéni se vyznacuje
ztratou zraku v dusledku degenerace fotoreceptorovych bunék sitnice. Vétsina pripadd GR-PRA1 je klinicky k
nerozeznani od jinych forem PRA. Vék diagnézy je nejcastéji v relativné pozdnim véku, pfiblizné v esti letech.

Mutace zpUsobujici GR-PRA1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich SLC4A3 genu. Prenadec¢i 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 (N/N), 50 % potomkl prenasect (N/P) a 25 % potomk( (P/P) zdédi od obou rodicu

mutovany gen a bude postizeno GR-PRA1.

V ptipadé podezieni, Ze by pes mohl trpét retindlni atrofii, je doporu¢eno otestovat GR-PRA1 spole¢né s
GR-PRA2 a PRA-prcd. S vysokou pravdépodobnosti v blizké budoucnosti dojde k objeveni i dalsi mutace

zodpovédné za vznik tohoto onemocnéni
Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 26.05.2025
Datum provedeni zkousky: 13.05.2025 - 26.05.2025
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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Kéd pro ovéreni zprévy je 96BT-9MT4-DJ6A-H72M-9KMQ. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
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