Zprava o vysledku zkousky #289953

Detekce mutace ¢.583_584insC genu IL2RG
zpUsobujici XSCID
u Cardigan a Pembroke Welsh Corgi

Zakaznik: Michaela Bartkov4, Praksice 356, 68756 Praksice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 25-40311

Datum pfijeti vzorku: 18.02.2025

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Glorie Emily Bohemia

Rasa: Welsh Corgi Cardigan

Mikrocip: 900 085 001 751 562
Registra¢ni ¢islo: CMKU/WCC/738/24
Datum narozeni: 03.03.2024

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 15.02.2025

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéril/a Katefina Sagkova, Genomia s.r.o.

Vysledek: Xn/Xn

Komentaf k vysledku

Byla vysetiena pfitomnost ¢i absence mutace c.583_584insC genu IL2RG zpUsobujici tézkou kombinovanou
imunodeficienci (XSCID) u Cardigan a Pembroke Welsh Corgi. Tato imunitni porucha je charakterizovana
snizenym poctem lymfocytd s nizkymi az nulovymi koncentracemi IgG a IgA, ale normalnimi koncentracemi
IgM. Klinické nalezy zahrnuji nehmatné lymfatické uzliny, malou velikost brzliku a chronické recidivujici
infekce. Postizena Sténata Spatné prospivaji, trdpi je prdjem a obcasné zvraceni, a i pfi podpUrné lécbé
obvykle umiraji do 4 mésict véku.

Mutace zplsobujici XSCID je lokalizovana na chromozomu X. Samci maji chromozomy X a Y, tedy mohou byt
pouze zdravi (Xn/Y) nebo nemocni (Xm/Y). Samice maji dva chromozomy X, tudiz mohou byt bud' zdravé
(Xn/Xn), prenasecky (Xn/Xm) nebo nemocné (Xm/Xm). U pfenasecek se nevyskytuji klinické ptiznaky, avsak
jsou schopné mutovanou alelu pfenaset na své potomstvo.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 28.02.2025
Datum provedeni zkousky: 18.02.2025 - 28.02.2025
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",

NN\
Genomia s.r.o, Republikanska 6, 31200 Plzen, Czech Republic ;j;/\\g//..m\gg
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999 /77}\} 9

Kéd pro ovéieni zprévy je KAX4-XHYX-1R58-F75Q-NR9F. 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



