Zprava o vysledku zkousky #218833

Detekce mutace
€.1445_1447delinsTACTACTA genu PNPLA1
zpUsobuijici ichtyézu 1 u zlatych retrivri

Zakaznik: Dusan Kollarik, Bela 33, 03811 Bela-Dulice, Slovak Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 23-01202

Datum pfijeti vzorku: 23.01.2023

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: GIANNA Bella Aurea

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 941 000 023 870 583

Registrac¢ni ¢islo: SPKP 3603/21

Datum narozeni: 15.5.2019

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 19.01.2023

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Oveéfil/a MVDr. Lenka Blahusiakova, KVL 0814

Vysledek: Mutace byla detekovana v heterozygotnim stavu (N/P)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentafr k vysledku

Byla vysetiena ptitomnost ¢i absence mutace c.1445_1447delinsTACTACTA genu PNPLA1 zpUsobujici
ichtyézu 1 u zlatych retrivrG. U nemocnych $ténat se jiz brzy po narozeni objevuje Supinaténi klze,
odlupovani kdze pretrvava po cely zivot jedince. Postupné Supinky tmavnou, klze se s vékem jedince stava
suchou a drsnou. Toto onemocnéni vétsinou nezplsobuje svédéni. U tézce postizenych jedinc mohou
onemocnéni komplikovat sekundarni bakteridlni, plisnové nebo parazitarni infekce. U zlatych retrivr(i se
vyskytuje jesté recesivné dédic¢na ichtydza 2, ktera je zplsobena mutaci v genu ABHD5.

Mutace zpUsobujici ichtyézu 1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji
mutaci v obou kopiich PNPLA1 genu (jedinci s vysledkem P/P, positivni/positivni). Pfenasec¢i mutovaného
genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou prendSet mutaci na své potomky. V
pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincG (N/P) bude teoreticky 25 % potomkl zcela zdravych, 50 %
potomkl pfenasecd a 25 % potomkd zdédi od obou rodi¢ti mutovany gen a bude postizeno ichtyézou.

Metoda: SOPAgriseq_canine_TD, ngs

Datum vystaveni zpravy: 03.02.2023
Datum provedeni zkousky: 23.01.2023 - 03.02.2023
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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Kéd pro ovéreni zpravy je 99BY-JJHC-CNYJ-79H4-W2WH. 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



