Zprava o vysledku zkousky #260423

Detekce mutace c.926G>A v GYS1 genu
zpUsobujici onemocnéni PSSM1 u koni

Zakaznik: Zuzana Capova, Ratenice 50, 28911 Pecky, Czech Repubilic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-10211

Datum pfijeti vzorku: 12.04.2024

Vysetfovany material: kofiské ziné

Udaje poskytnuté zékaznikem
Jméno: Steffl

Plemeno: Haflinger

Datum narozeni: 8.4.2021
Mikrocip: 992000000493974
Pohlavi: samec

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.926G>A v GYS1 genu zplsobujici onemocnéni PSSM1
(Polysaccharide storage myopathy 1 / Exertional rhabdomyolysis) u koni plemen American Paint Horse,
Appaloosa, Draft, Quarter Horse, Warmblood. Jedna se o dédi¢né metabolické onemocnéni charakteristické
abnormalnim uklddénim glykogenu v kosternich svalech.

Mutace zpUsobujici PSSM1 je dédéna autozomalné dominantné s neuplnou penetraci. Heterozygoté (N/P)
maji méné zavazné fenotypové projevy nez homozygoté (P/P). V ptipadé heterozygotnosti jednoho z rodi¢u
(N/P) se gen pienese na 50 % potomk. Jedinci s vysledkem N/N jsou bez rizika PSSM1.

Analyzu provedla partnerska laboratof. Genomia garantuje kvalitu prace svého partnera.
Metoda: SOP162, PCR-RFLP

Datum vystaveni zpravy: 22.04.2024
Datum provedeni zkousky: 12.04.2024 - 22.04.2024
Schviélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

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

Kéd pro ovéreni zpravy je KINC-XK95-RKX3-EYCF-W66B. 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 vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



