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Resultado de testes baseados em DNA

Pesquisa mutacao c.1473+1G>A — ADAMTS17 (PLL)

Nome: Br Beller's Maia Cddigo interno: CA_029/18

Sexo: Fémea Tipo de amostra: Sangue

Raca: Cao de Crista Chinés Cliente: Nateusca Fernandes
Idade: 2 anos e 4 meses Data de recebimento: 16/10/2018
Ne registro: PRG/16/05493 Data do relatdrio: 19/10/2018
Resultado

C3o homozigoto (N/N)*, Normal para Luxag¢ao Primaria do Cristalino.

*Resultado: Afetado (PLL/PLL): homozigoto. Portador (PLL/N): heterozigoto. Normal (N/N): homozigoto normal.

Interpretacao

A amostra ndo apresenta, para nenhum dos alelos herdados, a mutacdo c.1473+1 G>A no primeiro
nucleotideo do intron 11, apds o exon 10 do gene, que causa a producao da proteina ndo funcional. A
enfermidade é hereditdria e autossémica recessiva, sendo necessario 2 cépias do alelo afetado (PLL) para
gue o cdo apresente a Luxacdo Primaria do Cristalino (PLL - Primary Lens Luxation) que causa cegueira no
animal.

Metodologia

Sequenciamento direto automatico por eletroforese capilar de produto de PCR no equipamento ABI 3730
DNA Analyzer (Applied Biosystems). Foi analisado o 12 nucleotideo do intron, apds o Exon 10 do gene
ADAMTS17 na qual a delecdo se localiza.

Consideragoes

* Este teste ndo exclui a presenca de qualquer outra alteracao, patogénica ou ndo, presente em regides
génicas ndo estudadas pelo presenteteste.

* A classificagdo e interpretagdo das variantes identificadas neste teste refletem o estado atual de
entendimento cientifico no momento da emissdao do resultado. Em alguns casos, a classificacdo e
interpretacdao de tais variantes podem mudar conforme novas informagdes cientificas se tornem
disponiveis.

* A coleta do material (sangue) é realizado pelo cliente, portanto, qualquer equivoco nesse procedimento
capaz de resultar em interpretagdes incorretas de resultado ndo é de responsabilidade da BPI.
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