Zprava o vysledku zkousky #215571

Detekce mutace c.977delC genu FAM83H
zpusobujici onemocnéni CKCSID u plemene
Cavalier King Charles Spaniel

Zakaznik: MVDr. Alois Lazni¢ka, V Koutech 9, 257 21 Po¥ici nad Sazavou, Czech Republic
Vysetiovany:

Vzorek: 22-32517

Datum prijeti vzorku: 24.11.2022

Vy3etfovany material: krev

Udaije poskytnuté zakaznikem

Jméno: Cierry Anne

Rasa: Kavalir King Charles spanél
Mikrocip: 900 203 000 044 726

Datum narozeni: 15.02.2020

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 22.11.2022

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Alois Laznicka, KVL 4879

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

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

Komentaf k vysledku

Byla vySetfena piitomnost ¢i absence mutace c.977delC FAM83H genu zpUsobujici onemocnéni CKCSID
(kongenitéini keratoconjuctivitis sicca s ichtysioformni dermatézou), obecné znémé jako syndrom ,suchého
oka a kudrnaté srsti“ (dry eye curly coat syndrome) u psti plemene Cavalier King Charles Spaniel. CKCSID je
dédi¢né onemocnéni ovliviujici zejména oéi, kazi a drapy. U nemocnych dochézi ke snizeni produkce slz a
slzného filmu, coz vede k vysychani rohovky. Kiize na biie je nadmémé pigmentovana a zrohovatéla.
Pretrvavaijici odlupovani pokozky vede ke $krabani. Pol3térky tlap v ¢asné dospélosti nadmérné rohovati.
Vyskytuji se abnormality drapd, které zphsobuji bolest a kulhani. Postizeny pes také ¢asto inklinuje k
onemocnéni zub.

Mutace zpGsobujici CKCSID je dédéna autosomaliné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinch P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich FAM83H genu. Pienage¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
pfenaset mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincti (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomkd prenaecd (N/P) a 25 % potomki (P/P) zdédi od obou rodicd
mutovany gen a bude postizeno CKCSID.

Metoda: SOP171-CKCSID, fragmentaéni analyza

Datum vystaveni zpravy: 06.12.2022
Datum provedeni zkousky: 24.11.2022 - 06.12.2022
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

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

Kéd pro ovéfeni zpravy je SMWW-C61E-39H8-SWR4-BJ8Y. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zpréva o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovana jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdaji poskytnutych zikaznikem. 171



Zprava o vysledku zkousky #215568

Detekce mutace genu BCAN zpUsobujici
onemocnéni EFS u plemene Cavalier King
Charles Spaniel

Zakaznik: MVDr. Alois Laznicka, V Koutech 9, 257 21 PoFi¢i nad Sazavou, Czech Republic
Vysetiovany:

Vzorek: 22-32517

Datum prijeti vzorku: 24.11.2022

Vysetrovany material: krev

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Cierry Anne

Rasa: Kavalir King Charles $panél
Mikrocip: 900 203 000 044 726

Datum narozeni: 15.02.2020

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 22.11.2022

Pti odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Alois Lazni¢ka, KVL 4879

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

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

Komentar k vysledku

Byla vy3etfena pfitomnost i absence rozsahlé delece 15,7 kb v genu BCAN zplsobuijici Episodic Falling
Syndrome (EFS) u psi plemene Cavalier King Charles Spaniel. Pfiznaky EFS jsou zpiisobeny do¢asnou
neschopnosti uvolnit postizenou konéetinu a svaly trupu. Cetnost, typ a zavaznost epizod se miize ménit
s vékem psa.

Mutace zpGsobuijici EFS je dédéna autosomaliné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinct, ktefi maji mutaci
v obou kopiich BCAN genu (jedinci s vysledkem P/P). Pfena3e¢i mutovaného genu (jedinci s vysledkem N/P)
jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenédset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich
jedinct (N/P) bude teoreticky 25 % potomk zcela zdravych, 50 % potomk( prenase¢t a 25 % potomk( zdédi
od obou rodi¢i mutovany gen a bude postizeno EFS.

Analyzu provedla partnerska laboratof. Genomia garantuje kvalitu prace svého partnera.

Datum vystaveni zpravy: 05.12.2022
Datum provedeni zkousky: 24.11.2022 - 05.12.2022
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia s.r.0, Republikdnska 6, 31200 Plzer, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéreni zpravy je C79F-YNNB-3EKF-QMDK-D712. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratore reprodukovéna jinak nez celd.
Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za sprévnost tdajii poskytnutych zékaznikem. 11



