Zprava o vysledku zkousky #013387: Detekce mutace inzerce v genu RPGRIP1
zpusobujici onemocnéni CORD1 u psu
metodou PCR

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 11-27103 Vedilab spol.s.r.o.
Jméno: Baboo Bohemia Jewellery Pod Vrchem 51

Rasa: Anglicky Springrspanél 31280 Plzen

Tetovaci ¢islo: 5297 Czech Republic
Mikrocip: -

Datum narozeni: 6.8.2006 Majitel: Renata Friessova

Pohlavi: samice

Datum prijeti vzorku: 29.09.2011
Vysetiovany materidl: krev
Odbér potvrzen veterinarem.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentar k vysledku

Byla vysetrena mutace g.8228 8229insA29GGAAGCAACAGGATG genu RPGRIP1. Tato mutace
(inzerce) vede k posunu ¢teciho 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 retindlni atrofie (PRA), jednad se o degenerativni onemocnéni sitnice s ¢asnou
ztratou fotoreceptorl nejprve Cipkl nasledné i tycinek.

Inzerce v genu RPGRIP1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl, ktefi
maji mutaci v obou kopiich RPGRIP1 genu (jedinci s vysledkem P/P). Pfenaseci mutovaného genu
(N/P, tzn. negativni / positivni) jsou klinicky zdravi, ale prenaseji mutaci na své potomky. V pripadé
kryti dvou heterozygotnich jedincG (N/P) bude teoreticky 25 % potomkl zcela zdravych, 50 %
potomkl prenasecld a 25 % zdédi od obou rodici mutovany gen a maji vysoké riziko postizeni
cord1-PRA (P/P).

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: 06.10.2011
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore
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