Zprava o vysledku zkousky #289111

Screening dédi¢nych chorob a vzhledovych

znakd psa

Zakaznik: Michal Glaser, Doubek 109, 251 01 Doubek, Czech Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 23-15207

Datum pfijeti vzorku: 05.06.2023

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Emilka z Modrého kralovstvi

Rasa: Kolie kratkosrsta

Mikrocip: 900 085 001 644 611

Registracni ¢islo: CMKU/CK/2155/23

Datum narozeni: 19.4.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.06.2023

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.

Ovéfil/a MVDr. Pavel Madr, CSc. KVL4735
Vzhledové vlastnosti
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Lokus A, recesivni ¢ernd aallele ASIP c.286C>T 0 bez vlivu
Lokus A, sable A allele ASIP €.246G>T, c.250G>A 0 bez vlivu
Lokus K, dominantni ¢erna nebo zihana Kallele CBD103 €.67_69delGGA 0 bez vlivu
Lokus K, recesivni Zluta ky allele CBD103 €.67_69delGGA 2 muze mit vliv
Zakfiveny ocasek, Robinow-like syndrom DVL2 c.2051del 0 bez vlivu
Délka srsti allele M3 FGF5 c.556_571del 0 bez vlivu
Délka srsti allele M4 FGF5 ¢.559_560dupGG 0 bez vlivu
Délka srsti allele M5 FGF5 c.578C>T 0 bez vlivu
Délka srsti allele M1 FGF5 c.284G>T 0 bez vlivu
Lokus cocoa HPS3 €.2420G>A 0 bez vlivu
Panda White Spotting (objeven u némeckych ovéaka) KIT c.140_141insA 0 bez vlivu
Kudrnatd srst cl allele KRT71 c451CT 0 bez vlivu
Lokus EM, melanistickd maska EM allele MC1R c.790A>G 0 bez vlivu
Lokus E, recesivni ¢ervena el allele MC1R c.916C>T 0 bez vlivu
Lokus E, recesivni ¢ervena e2 allele MC1R c.-432G>C 0 bez vlivu
Lokus E, recesivni ¢ervena e3allele MC1R c.816_817del 0 bez vlivu
Lokus E, grizzle a domino LocEG MC1R c.233G>T 0 bez vlivu
Lokus E, sable (objeveno u kokr$panélt) allele EH MC1R c.250G>A 0 bez vlivu
Lokus |, fedéni feomelaninu Locus | MFSD12 c151CT 0 bez vlivu
Lokus D, fedéni eumelaninu d1 allele MLPH c.-22G>A 0 bez vlivu
Lokus D, fedéni eumelaninu d2 allele MLPH c.705G>C 0 bez vlivu
Harlequin zbarveni h allele PSMB7 c.146T>G 0 bez vlivu
Bezsrstost (objevena u americkych bezsrstych teriér() SGK3 €.287_290delTTAG 0 bez vlivu
Kratkoocasost T c.189C>G 0 bez vlivu
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Locus B, ¢okoladova b? allele TYRP1 ¢.1033_1035del 0 bez vlivu

Locus B, ¢okoladova b® allele TYRP1 c.991C>T 0 bez vlivu

Locus B, ¢okoladova b€ allele TYRP1 c121T>A 0 bez vlivu

Lokus B, ¢okoladova (objevena u australskych ov¢aka) b allele TYRP1 c.555T>G 0 bez vlivu

Dominantné dédi¢na onemocnéni

Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni

Ichtydza (objevena u némeckych ovcaka) ICTA ASPRV1 ¢.1052T>C 0 zdravy

Craniomandibularni osteopatie ( objeveno u teriér) cMO COL1A1 c.1332CT 0 zdravy

Osteogenesis imperfecta (objevena u zlatych retrivrd) COL1A1 c.1145G>C 0 zdravy

Osteogenesis imperfecta (objevena u biglt) Ol COL1A2 €.3656_3859delinsT 0 zdravy

GTCATTGG

Centronukleadrni myopatie (objevena u border kolii) CNM DNM2 c.1393C>T 0 zdravy

Renalni cystadenokarcinom a nodularni dermatofibroza RCND FLCN C.764A>G 0 zdravy

(objevena u némeckych oveaka)

Alexandrova choroba (objevena u labradorskych retrivrd) GFAP c.719G>A 0 zdravy

Polyneuropatie (objevena u leonbergera) LPN2 GJA9 ¢.1107_1108delAG 0 zdravy

Svalova hypertrofie, dvojité osvaleni (objeveno u vipetd) MSTN €.939_940delTG 0 zdravy

Syndrom periodické horecky (objeveno u sarpejh) SPAID MTBP €.2623G>A 0 zdravy

May-Hegglinova anomalie (objevena u mopsu) MHA MYH9 c.5521G>A 0 zdravy

Polycystické onemocnéni ledvin (objevena u anglickych BTPKD PKD1 c.9559G>A 0 zdravy

bulteriér()

Dominantni progresivni retinalni atrofie (objevena u AD-PRA RHO c.11C>G 0 zdravy

anglickych mastifd a bullmastifi)

Maligni hypertermie (objevena u mnoha plemen) MH RYR1 c.1643T>C 0 zdravy

Cystinurie lI-A (objevena u australskych honackych psa a SLC3A1 ¢.1098_1103del 0 zdravy

koolii)

Cystinurie 1I-B (objevena u trpasli¢ich pinca) SLC7A9 C.964G>A 0 zdravy

Recesivné dédi¢na onemocnéni

Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni

Stargardtova choroba 1 (objevena u labradorskych STGD ABCA4 c.4176dup 0 zdravy

retrivr()

Ichthydza 2 (objevena u zlatych retrivr() ICTA2 ABHD5 ¢.1006_1019del 0 zdravy

Amelogenesis imperfecta (objevena u akit) Al ACP4 ¢.1189dupG 0 zdravy

Primérni glaukom s otevienym uhlem (objeven u POAG ADAMTS1 c.1159G>A 0 zdravy

norskych losich psd) 0

Primérni glaukom s otevienym uhlem (objeveno u biglt) POAG ADAMTS1 c.1981G>A 0 zdravy
0

Primérni luxace ¢ocky (objevena u mnoha plemen) PLL ADAMTS1 c.1473+1G>A 0 zdravy
7

Primérni glaukom s otevienym Uhlem a primarni luxace POAG-PLL ADAMTS1 ¢.3069_3074del 0 zdravy

¢ocky (objevena u Shar Pei) 7

Roz$tép pysku (objeveno u Nova Scotia Duck Tolling CLPS (CL/P) ADAMTS2 €.1358_1359del 0 zdravy

retrivr() 0

Musladin-Leuke syndrom (objeven u bigld) MLS ADAMTSL c.661C>T 0 zdravy
2

Glykogendza llla (objevena u curly-coated retriever() GSD llla AGL c.4223del 0 zdravy
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Zanétlivé plicni onemocnéni (objeveno u border kolii) IPD AKNA .2717_2720delACA 0 zdravy
G

Deficit sukcinatsemialdehyd dehydrogenazy (objeven u SSADHD ALDH5A1 c.866G>A 0 zdravy

saluk)

Hypofosfatazie (objevena u karelskych medvédich pst) ALPL c.1301T>G 0 zdravy

Syndrom perzistujiciho Millerova vyvodu (objeveno u PMDS AMHR2 c.262C>T 0 zdravy

malych kniraca)

Syndrom akutni respiracni tisné (objeven u dalmatind) ARDS ANLN c31CT 0 zdravy

Scottliv syndrom (objeven u némeckych ovcaka) CSS ANO6 c.1934+1G>A 0 zdravy

Polyneuropatie (objevena leonberger(i a LPN1 ARHGEF10 | ¢.1955_1958+6del 0 zdravy

svatobernardskych psd)

Mukopolysacharidéza VI (objevena u trpaslicich pinch) MPS VI ARSB c.910G>A 0 zdravy

Neurdlni cerebelarni ataxie 4A (objevena u americkych NCL-A ARSG C.296G>A 0 zdravy

staffordsirskych teriérd a americkych pitbullteriérd)

Neonatalni encefalopatie se zachvaty (objevena u velkych | NEWS ATF2 c.152T>G 0 zdravy

pudl)

Lysozomalni sttadavé onemocnéni (objeveno u Lagotto LSDs ATG4D c.1288G>A 0 zdravy

romagnolo)

Neurondlni ceroidni lipofuscindza 12 (objevena u NCL 12 ATP13A2 c.1623del 0 zdravy

tibetskych teriérd)

Neurondlni ceroidni lipofuscindza 12 (objevena u NCL12 ATP13A2 c.1118C>T 0 zdravy

australskych honackych pst)

Bardet-BiedIGv syndrom 2 (objeven u 3eltii) BBS2 BBS2 c.1222G>C 0 zdravy

Bardet-Biedltv syndrom 4 (objeven u puli) BBS4 BBS4 c.58A>T 0 zdravy

Multifokalni retinopatie typ 1 (objevena u Boerboel, Bull CMR1 BEST1 c.73C>T 0 zdravy

Mastiff, English Mastiff, Great Pyrenees)

Multifokalni retinopatie 2 (objeveno u Coton de Tulear) CMR2 BEST1 c.482G>A 0 zdravy

Multifokalni retinopatie 3 (objevena u Finnish Lapphund, CMR3 BEST1 c.1388del 0 zdravy

Lapponian Herder)

Dédi¢na myopatie (objevena u némeckych dog) IMGD BIN1 c.786-2A>G 0 zdravy

Spinocerebelarni ataxie, ataxie s pozdnim nastupem LOA CAPN1 C.344G>A 0 zdravy

(objevena u Russell Teriér()

Mycobacterium Avium Complex (objeveno u malych MAC CARD9 deletion 0 zdravy

knirac¢h)

Hypokatalasie (objevena u bigld a dalsich plemen) CAT c.979G>A 0 zdravy

Progresivni retinalni atrofie s casnym nastupem EOPRA CCDC66 €.2262_c.2263insA 0 zdravy

(objevena u portugalskych vodnich psa)

Hluchota (objevena u beaucerond) CDH23 c.700C>T 0 zdravy

Kongenitélni myastenicky syndrom (objeven u danskych CMS CHAT c.85G>A 0 zdravy

kratkosrstych ohai)

Myastenicky syndrom (objeven u Heideterrier() CMS CHRNE c.1436_1437insG 0 zdravy

Myastenicky syndrom (objeven u Russell teriéru) CMS CHRNE €.636_637insC 0 zdravy

Kongenitélni myotonie (onjevena u miniaturnich knira¢a) MC CLCN1 c.803C>T 0 zdravy

Kongenitélni myotonie (objevena u australskych MC CLCN1 €.2647_2648insA 0 zdravy

honéckych psti a border kolii)

Neuronalni ceroidni lipofuscinéza (objevena u border NCL5 CLN5 c.619C>T 0 zdravy

kolii)

Neurondlni ceroidni lipofuscindza 6 (objevena u NCL6 CLN6 ¢.829T>C 0 zdravy

australskych ov¢aka)

Neuronalni ceroidni lipofuscinéza 8 (objevena u NCL8 CLN8 c491T>C 0 zdravy

anglickych setrQ)

Progresivni retindlni atrofie (objevena u Seltii) PRA CNGA1 c.1752_1755del 0 zdravy
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Achromatopsie (objevena u némeckych ov¢aka) CNGA3 c.1270C>T 0 zdravy

Achromatopsie (objevena u labradorskych retrivr) CNGA3 €.1931_1933del 0 zdravy

Progresivni retinalni atrofie (objevena u papillon() Pap-PRA1 CNGB1 €.2387_2389delinsC 0 zdravy
TAGCTAC

Achromatopsie 3 (objevena u némeckych ohait CNGB3 C.784G>A 0 zdravy

kratkosrstych)

Paralyza hrtanu spojena s polyneuropatii (objeveno u LPPN3 CNTNAP1 c.2810G>A 0 zdravy

labradorskych retrivrd, leonbergert, bernardyn()

Familidrni nefropatie (objevena u anglickych FN COL4A4 c.115A>T 0 zdravy

kokrspanéla)

Hereditarni nefropatie (objevena u anglickych ARHN COL4A4 c.2713C>T 0 zdravy

Springrspanéld)

Muskularni dystrofie (objevena u landseer) MDL COL6A1 c.289G>T 0 zdravy

Epidermolysis bullosa (objevena u zlatych retrivr() COL7A1 c.5716G>A 0 zdravy

Dystroficka epidermolysis bullosa (objevena u RDEB COL7A1 c4579C>T 0 zdravy

stfedoasijskych pasteveckych pst)

Neuronalni ceroidni lipofuscinéza 10 (objevena u NCL10 CTSD c.597G>A 0 zdravy

americkych buldokd)

Imerslund-Grasbeck syndrom, stfevni malabsorpce IGS CUBN c.786del 0 zdravy

kobalaminu (objevena u biglt)

Imerslund-Grasbeck syndrom, stfevni malabsorpce IGS CUBN c.8392del 0 zdravy

kobalaminu (objevena u border kolii)

Imerslund-Grésbeck syndrom, stfevni malabsorpce IGS CUBN c.8746+1G>A 0 zdravy

kobalaminu (objevena u komondor)

Myoklonicka epilepsie (objevena u rhodéskych JME DIRAS1 c.564_567del 0 zdravy

ridgebacku)

Zatézi indukovany kolaps (objeveno u labradorskych EIC DNM1 c.767G>T 0 zdravy

retrivr()

Amelogenesis imperfecta (objevena u italskych chrtikd) Al ENAM €.1991_1995delTTT 0 zdravy
cc

Deficit faktoru VIl (objeveno u mnoha plemen) FVII def F7 c407G>A 0 zdravy

Raine-syndrom: onemocnéni dentalni hypomineralizace RS FAM20C c.899C>T 0 zdravy

(objevena u border kolii)

Palmoplantarni hyperkeratéza (objevena u irskych teriéri HFH FAM83G c.155G>C 0 zdravy

a kromforlander()

Deficit adheze leukocyt Ill (objeveno u némeckych LAD3 FERMT3 ¢.1349_1350insAAG 0 zdravy

ov¢aka) ACGGCTGCC

Hypomyelinizace centrélniho nervového systému FNIP2 c.1078del 0 zdravy

(objevena u vymarského ohare)

Glykogendza la (objevena u maltézskych psik() GSDla G6PC ¢.363G>C 0 zdravy

Glykogendza Il, Pompeho choroba (objevena u GSDII GAA c.2237G>A 0 zdravy

laponskych pst)

Globoidni celularni leukodystrofie, Krabbova nemoc GLD GALC c.473A>C 0 zdravy

(objevena u West Highland White teriérdi a Cairn teriér)

Syndrom akrélni mutilace (objeven u anglicky AMS GDNF g.70875561C>T 0 zdravy

$pringripanéll a dalsich plemen)

Gangliosid6za 1 (objevena u plemene aljassky husky) GM1 GLB1 ¢.1688_1706dup 0 zdravy

Gangliosid6za 1 (objevena u portugalskych vodnich psd) GM1 GLB1 c.179G>A 0 zdravy

Gangliosidosa 1 (objevena u Shiba-Inu) GM1 GLB1 c.1649delC 0 zdravy

Progresivni retinalni atrofie (objevena u némeckych PRA GUCY2D €.1598_1599insT 0 zdravy

3pich)

Mukopolysacharidéza VIl (objevena u némeckych ov¢aka) | MPS VI GUSB Cc.497G>A 0 zdravy
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Mukopolysacharidéza VIl (objevena u brazilskych teriér() MPS VII GUSB c.866C>T 0 zdravy

Ataxie (objevena u norskych losich psu) HACE1 c.1001del 0 zdravy

Narcolepsie (objevena u jezevciékl) HCRTR2 c.160G>A 0 zdravy

Narcolepsie (objevena u labradorskych retrivr() HCRTR2 c.1105+5G>A 0 zdravy

Spondylokostalni dysostéza, Comma Defect (objeven u SCD HES7 c.126delG 0 zdravy

malych kniraca)

Gangliosidoza typ | (objevena u japan chin() GM2 HEXA Cc.967G>A 0 zdravy

Gangliosidosa 2, Sandhoffova nemoc (objevena u toy GM2 HEXB c.391del 0 zdravy

pudId)

Gangliosidosa 2 (objevena u Shiba-Inu) GM2 HEXB €.618_620delCCT 0 zdravy

Progresivni retinalni atrofie 1 (objevena u malych knira¢d) PRA1 HIVEP3 g.1432293G>A 0 zdravy

Progresivni retindlni atrofie (objeveno u lapinporokoir) PRA IFT122 c.3176G>A 0 zdravy

Difuzni cysticka dysplazie ledvin a jaterni fibréza HRFCD INPP5E C.1572+5G>A 0 zdravy

(objevena u Norwich teriéra)

Chondrodysplazie (objevena u norskych losich psti a ITGA10 c.2083C>T 0 zdravy

karelskych medvédich psu)

Trombastenie (objevena u deerhound) ITGA2B c.1192G>C 0 zdravy

Trombastenie (objevena u pyrenejskych horskych psa) ITGA2B ¢.1360_1373dup 0 zdravy

Nedostatek adheze leukocytl u pst CLAD ITGB2 c.107G>C 0 zdravy

Mozeckova ataxie (objevena u norskych buhundt) KCNIP4 c.436T>C 0 zdravy

Spongidzni cerebelarni degenerace s cerebeldrni ataxii 1 SDCA1 KCNJ10 €.986T>C 0 zdravy

(objevena u belgickych ov¢aka)

Spinocerebeldrni ataxie s myokymii a/nebo zachvaty SCA KCNJ10 c.627C>G 0 zdravy

(objeveno u Russell TeriérG a hladkosrstych foxteriérad)

Deficit prekalikreinu (objeveno u Shih-Tzu) KLKB1 C.988T>A 0 zdravy

Epidermolyticka hyperkeratéza (objevena u norfolk KRT10 c.1125+1G>T 0 zdravy

teriér()

L-2-hydroxyglutarova acidurie (objevena u L2HGA L2HGDH ¢.1298_1300delinsC 0 zdravy

stafordsirskych bulteriérd) T

Juvenilni Epilepsie (objeveno u Lagotto Romagnolo) JEP LGI2 c.1558A>T 0 zdravy

Kongenitélni myastenicky syndrom (objeven u zlatych CMS LOC60869 c.880G>A 0 zdravy

retrivr() 7

Kongenitélni myastenicky syndrom (objeven u CMS LOC60869 c.1010T>C 0 zdravy

labradorskych retrivr() 7

Hluchota (objevena u rotvajlert) LOXHD1 c.5747G>C 0 zdravy

Kongenitélni stacionarni no¢ni slepota (objevena u biglt) CSNB LRIT3 c.763del 0 zdravy

MDR1 lékova piecitlivélost (objevena u mnoha plemen) MDR1 MDR1 c.228_231del 0 zdravy
(ABCB1)

Mitochondridlni encefalopatie (objevena u bullmastifd) MFE MFF c.471_475delinsCGC 0 zdravy

TCT

Neuronalni ceroidni lipofuscindza 7 (objevena u ¢ivav a NCL7 MFSD8 c.846del 0 zdravy

¢inskych chocholatych psu)

Dentélné-skeletalni retinalni anomalie (objevena u Cane DSRA MIA3 €.3822+3_3822+4de 0 zdravy

Corso) |

Komorova arytmie a nahla smrt (objeveno u rhodéskych MICOS13 c.325G>A 0 zdravy

ridgebackd)

LetdIni akrodermatitida (objevena u anglickych a LAD MKLN1 c.400+3A>C 0 zdravy

miniaturnich bulteriér()

Xantinurie typu Il (objevena u kavalir King Charles XU MOCOS c.383del 0 zdravy

$panéll a anglickych kokrspanéll)

Xantinurie typu Il (objevena u jezevc¢ika) XU MOCOS c.137T>C 0 zdravy
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Xantinurie typu Il (objevena u Manchester teriérQ) XU MOCOS c.232G>T 0 zdravy

Hluchota, MYO7A (objevena u dobrmant) MYO7A c.3719G>A 0 zdravy

Leukoencefalomyelopatie (objevena u némeckych dog a LEMP NAPEPLD c.345_346insC 0 zdravy

rotvajler()

Polyneuropatie (objevena u greyhound) NDRG1 ¢.1080_1089del10 0 zdravy

Polyneuropatie (objevena u aljasskych malamut() AMPn NDRG1 c.293G>T 0 zdravy

Progresivni retinalni atrofie (objevena u velkych kniracd) PRA NECAP1 C.544G>A 0 zdravy

Kongenitalni ichty6za (objevena u americkych buldok) NIPAL4 c.744delC 0 zdravy

Primérni ciliarni dyskineze (objevena u aljasskych PCD NME5 c.43delA 0 zdravy

malamut)

Goniodysgenesis a glaukom (objevena u border kolii) OLFML3 c.590G>A 0 zdravy

Porucha krvéaceni (objevena u velkého Svycarského P2RY12 c.516_518del 0 zdravy

salasnického psa)

Lundehund syndromn (objeveno u norskych LS P3H2 c.1849G>C 0 zdravy

lundehund()

Skeletélni dysplazie 3, dwarfismus (objevena u vizsly) SD3 PCYT1A c.673T>C 0 zdravy

Dysplazie ty¢inek a ¢ipkd (objeveno u Cardigan Welsh PRA-rcd3 PDE6A c.1847del 0 zdravy

Corgi, Chinese Crested, Pomeranian)

Dystrofie ¢ipkU a ty¢inek (objevena u americkych CRD1 PDE6B €.2404_2406del 0 zdravy

stafordsirskych teriérd a americkych pitbulteriér()

Dysplazie tycinek a ¢ipkid 1a (objevena u Sloughi) PRA-rcd1 PDE6B C.2448_2449insTGA 0 zdravy
AGTCC

Dysplazie ty¢inek a ¢ipkd 1 (objevena u irskych setrd) PRA-rcd1 PDE6B c.2421G>A 0 zdravy

Nedostatek pyruvat dehydrogendzy fosfatazy 1 (objeveno | PDP1 PDP1 c.829C>T 0 zdravy

u Clumber a Sussex $panélt)

Deficit fosfofruktokinazy (objeven u American Cocker PFK PFKM €.2228G>A 0 zdravy

Spaniel, English Springer Spaniel, Whippet)

Glykogendza VIl (objevena u némeckych kiepelaka) GSD VI PFKM ¢.550C>T 0 zdravy

Paroxysmalni dyskinezie (objevena u Irish Soft Coated PIGN c.398C>T 0 zdravy

Wheaten Terriers)

Juvenilni encefalopatie (objevena u Russell teriért) JBD PITRM1 c.175_180del 0 zdravy

Deficit pyruvatkinazy (objeven u labradorskych retrivra) PK deficit PKLR €.799C>T 0 zdravy

Deficit pyruvatkinazy (objeven u mopst) PK deficit PKLR c.848T>C 0 zdravy

Deficit pyruvétkinazy (objeven u bigld) PK deficit PKLR C.994G>A 0 zdravy

Deficit pyruvatkinazy (objeven u baseniji) PK deficit PKLR c.433del 0 zdravy

Deficit pyruvatkinazy (objeven u west highland white PK deficit PKLR ¢.1333_1338dup 0 zdravy

terrierd)

Neuroaxonalni dystrofie (objevena u papillont) NAD PLA2G6 c.1579G>A 0 zdravy

Ichthyéza 1 (objevena u zlatych retrivri) ICTA1 PNPLA1 c.1445_1447delinsT 0 zdravy
ACTACTA

Neuronalni ceroidni lipofuscinéza 1 (objevena u NCL1 PPT1 €.736_737insC 0 zdravy

jezevciékl)

Progresivni degenerace tycinek a ¢ipkl (objevena u PRA-prcd PRCD c.5G>A 0 zdravy

mnoha plamen)

Tézka kombinovand imunodeficience (objevena u Russell SCID PRKDC c.10849G>T 0 zdravy

teriérQ)

Hluchota, PTPRQ (objevena u dobrmant) PTPRQ €.9230_9231insA 0 zdravy

Dédi¢na ataxie (objevena u gordonsetr( a HA RAB24 c.113A>C 0 zdravy

staroanglickych ovcaka)

Juvenilni laryngedlni paralyza a polyneuropatie (objeveno | JLPP RAB3GAP c.743del 0 zdravy

u Rotvajlert a Cernych ruskych teriér() 1
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Tézka kombinovand imunodeficience (objevena u Frisian T-B-NK+ SCID RAG1 C.2893G>T 0 zdravy
Water Dogs)

Trombopatie (objevena u baset() RASGRP1 c.509_511del 0 zdravy
Trombopatie (objevena u americkych eskyméckych psa) RASGRP1 c.452dup 0 zdravy
Trombopatie (objevena u landseert) RASGRP2 c.982C>T 0 zdravy
Dilata¢ni kardiomyopatie (objevena u kniracud) DCM RBM20 22 bp deletion 0 zdravy
Kongenitélni stacionarni no¢ni slepota (objeveno u CSNB RPE65 c.460_463del 0 zdravy
briardd)

Neurondlni degenerace (objevena u velkych pyrenejskych | SACS SACS c.12731_12734del 0 zdravy
psd)

Progresivni retinlni atrofie (objevena u basenji) Bas-PRA SAG c.1216T>C 0 zdravy
Charcot-Marie-Toothova choroba (objevena u malych CMT SBF2 c.2363+1G>T 0 zdravy
knirac¢h)

Van den Ende-Gupta syndrom (objeven u foxteriérd VDEGS SCARF2 c.1873_1874del 0 zdravy
drsnosrstych)

Spinocerebelarni ataxie (objevena u alpského SCN8A c.4898G>T 0 zdravy
jezev¢ikovitého brakyre)

Progresivni mozeckova ataxie s ¢asnym nastupem SEL1L c.1972T>C 0 zdravy
(objevena u finského honice)

Systémova degenerace (objevena u ¢inskych CMSD SERAC1 c.128+1_128+4delG 0 zdravy
chocholatych psa) TAA

Systémova degenerace (objevena u Kerry blue terier() CMSD SERAC1 c.1482G>A 0 zdravy
Osteogenesis imperfecta (objevena u jezev¢ik()) Ol SERPINH1 c.977T>C 0 zdravy
Mukopolysacharidéza IllA (objevena u jezevciéku) MPS A SGSH C.740_742delCCA 0 zdravy
Komplex cerebelarni degenerace-myositida (objeveno u CDMC SLC25A12 c.1337C>T 0 zdravy
Nova Scotia Duck Tolling Retriever()

Komplex cerebelarni degenerace-myositida (objeveno u CDMC SLC25A12 c.1046T>C 0 zdravy
holandského ov¢aka)

Ichtyéza (objevena u némeckych dog) SLC27A4 c.1250G>A 0 zdravy
Hyperurikosurie (objevena u mnoha plemen) HUU SLC2A9 c.563G>T 0 zdravy
Cystinurie |-A (objevena u novofundlandant a landseerd) SLC3A1 c.586C>T 0 zdravy
Cystinurie I-A (objevena u labradorskych retrivr() SLC3A1 c.350del 0 zdravy
Hyperekplexie, ulekova nemoc, Startle disease (objevena SLC6A5 ¢.1379_1380delCT 0 zdravy
u $panélskych galgo)

Neonatalni cerebelarni kortikalni degenerace (objevena u NCCD SNX14 €.26531G>A 0 zdravy
viszel)

Degenerativni myelopatie (objevena u mnoha plemen) DM SOD1 c.118G>A 0 zdravy
Neonatalni cerebelarni abiotrofie (objevena u biglt) NCCD SPTBN2 c.5855_5862del 0 zdravy
Primérni ciliarni dyskineze (objevena u australskych PCD STK36 c.2868-1G>A 0 zdravy
ov¢aka)

Nosni parakeratéza (objeveno u labradorskych retrivrd) HNPK SUV39H2 c.972T>G 0 zdravy
Neuroaxondlni dystrofie (objevena u Spanélskych vodnich | NAD TECPR2 c.4009C>T 0 zdravy
psl a Lagotto Romagnolo)

Dystonie-ataxie syndrom (objeven u vymarskych ohaf) TNR c.831dup 0 zdravy
Kongenitélni hypothyroidismus (objeven u francouzskych | CHG TPO €.2242+2T>C 0 zdravy
buldo¢kd)

Kongenitélni hypothyroidismus (objeven u u krysich CHG TPO c.331C>T 0 zdravy
teriérd a toy foxteriér()

Kongenitélni hypothyroidismus (objeven u $panélskych CHG TPO €.39_40insG 0 zdravy
vodnich pst)

Progresivni retindlni atrofie 2 (objevena u zlatych retrivrQ) GR-PRA2 TTC8 c.669delA 0 zdravy

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 6XCB-K5A1-YAFD-6RND-A84M. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéeni.
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.




Zprava o vysledku zkousky #289111

Makrotrombocytopenie (objevena u mnoha plemen) MTC TUBB1 C.745G>A 0 zdravy
Makrotrombocytopenie (objevena u Cairn teriérd a MTC TUBB1 c.5G>A 0 zdravy
Norfolk teriérd)

Exfoliativni kozni lupus erythematosus (objeveno u vizsel ECLE UNC93B1 c.1438C>A 0 zdravy
a némeckych ohafi kratkosrstych)

Kfivice s nedostatkem vitaminu D (objevena u VDR c.462del 0 zdravy
pomeraniant)

Dandy-Walker-like malformace (objevena u Eurasierti) DWLM VLDLR c.1713del 0 zdravy
Neuroaxondlni dystrofie (objevena u rotvajler() NAD VPS11 c.2504A>G 0 zdravy
Syndrom uvéznénych neutrofild (objeveno u border kolii) TNS VPS13B €.2893_2896del 0 zdravy
Von Willebrandova choroba Il (objevena u ¢inskych VWD typ Il VWF c.1657T>G 0 zdravy
chocholatych pst a némeckych ohai)

Von Willebrandova choroba Il (objevena u 3eltii) vWD typ Il VWF c.738del 0 zdravy
Von Willebrandova choroba | (objevena u mnoha VWD typ | VWF c.7437G>A 0 zdravy
plemen)

Von Willebrandova choroba Il (objevena u mnoha VWD typ Il VWF c.4937A>G 0 zdravy
plemen)

Von Willebrandova choroba Ill (objevena u skotskych VWD typ Il VWF c.255del 0 zdravy
teriérQ)

Von Willebrandova choroba Ill (objevena u VWD typ Il VWF c.2186+1G>A 0 zdravy
kooikerhondje)

Kardimyopatie s juvenilni mortalitou (objeveno u am YARS2 c.1054G>A 0 zdravy
belgickych ov¢aka)

Detekce vazebnych mutaci

Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Zluénikova mukokéla (objevena u 3eltii) GBM ABCB4 €.1660_1661insG 0 zdravy
Syndrom hornich cest dychacich (objeven u Norwich UAS ADAMTS3 c.2786G>A 0 zdravy
teriérQ)

Brachycefalie BMP3 c.1344C>A 0 zdravy
Dilata¢ni kardiomyopatie (objevena u DCM PLN c.26G>A 0 zdravy
wel3springripanél)

Sklon k obezité (objeven u labradorskych a flat-coated POMC c.561_575del 0 zdravy
retrivrd)

Cystinurie (objevena u buldoku) SLC3A1 c.2092A>G 0 zdravy
Cystinurie (objevena u buldokd) SLC3A1 c.574A>G 0 zdravy
Cystinurie (objevena u buldok) SLC7A9 C.649G>A 0 zdravy
X-vazana dédi¢na onemocnéni

Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Nefritida (objevena u samojedu) HN COL4A5 c.3079G>T 0 zdravy
Muskularni dystrofie (objevena u zlatych retrivrd) GRMD DMD c.531-2A>G 0 zdravy
Duchennova svalova dystrofie (objevena u Kavalir King DMD DMD C.7294+5G>T 0 zdravy
Charles Spanél)

Duchennova svalova dystrofie (objevena u Kavalir King DMD DMD €.6057_6063del 0 zdravy
Charles Spanéld)

dDuchennova svalova dystrofie (objevena u border kolii) DMD DMD c.2841delT 0 zdravy
Duchennova svalova dystrofie (objevena u labradoodI() DMD DMD €.2668C>T 0 zdravy
Duchennova svalova dystrofie (objevena u Norfolk DMD DMD c.3084delG 0 zdravy
teriér()
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Anhidroticka ektodermalni dysplazie (objevena u EDA c.910-1G>A 0 zdravy
némeckych ov¢akd)

Hemofilie B (objevena u rhodésky ridgebacku) F9 c.731G>A 0 zdravy
Tézka kombinovand imunodeficience (objeveno u Welsh XSCID IL2RG ¢.583 _584insC 0 zdravy
Corgi)

Myotubularni myopatie 1 (objevena u labradorskych MTM1 MTM1 c.465C>A 0 zdravy
retrivr()

Myotubularni myopatie 1 (objevena u rotvajlerd) MTM1 MTM1 c.1151A>C 0 zdravy
Shaking puppy syndrom (objeveno u anglickych SPS PLP1 c.110A>C 0 zdravy

$pringripanélt)

X-vazana progresivni retinalni atrofie 1 (objevena u XL-PRA RPGR c.3416_3420del 0 zdravy
sibifskych husky a samojed()

Komentafr k vysledku

Interpretace vysledkll naleznete na webu https://www.genomia.cz/cz/veterinarni/psi/ na strankach
pfislusnych vysetteni.

Uvedené mutace jsou anotovany dle referen¢ni sekvence CanFam3.1.

Recesivni dédi¢nost: znak (nemoc) se projevi, pokud ji jedinec zdédi od obou rodic¢l (2 kopie); pfenaseci
znaku (nemoci) jsou bez pfiznakd, ale kauzalni mutaci predavaji dalsim generacim (1 kopie).

Dominantni dédi¢nost: k projeveni znaku (nemoci) staci, aby ho jedinec zdédil od jednoho rodice (1 kopie).

X-vazana recesivni dédi¢nost: u samcll staci k projeveni nemoci 1 kopie mutovaného genu; u samic je
potfeba k projeveni nemoci, aby nesly 2 kopie mutovaného genu.

Vysledky testl vazebnych mutaci udévaji dispozici k dané nemoci. Nejednd se o detekci kauzélni mutace
onemocnéni.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 05.03.2025
Datum provedeni zkousky: 12.02.2025 - 05.03.2025
Schvadlila: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratorfe
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