Zprava o vysledku zkousky #012345

Screening dédi¢nych chorob a vzhledovych

znakt kocky

Zakaznik: Jan Novak, Dlouhd 1, 30000 Plzen, Czech Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 08-12346

Datum pfijeti vzorku: 01.01.2008
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Madame Théophile DEMO
Plemeno: Perska kocka

Datum narozeni: 31.12.1909

Reg. ¢islo: (CZ)ABCD EF 123/45/XYZ
Mikrocip: 123 456 789 012 345

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.01.2008

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vzhledové vlastnosti
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Lokus A, agouti ASIP c.123_124del 0 bez vlivu
Zlaté zbarveni (objeveno u sibifskych kocek) Sunshine CORIN c.2383C>T 0 bez vlivu
vwbASIB
Zlaté zbarveni (objeveno u sibifskych kocek) Extreme sunshine CORIN c.839G>A 0 bez vlivu
vwbAeSIB
Zlaté zbarveni (objeveno u britskych kratkosrstych kocek) Copper BSH CORIN c.2425C>T 0 bez vlivu
Vzor srsti ticked (objeveno u habesskych kocek) TiACK DKK4 c.53C>T 0 bez vlivu
Vzor srsti ticked (objeveno u habesskych kocek) TirA DKK4 c.188G>A 0 bez vlivu
Délka srsti FGF5 €.356_357insT 0 bez vlivu
Délka srsti FGF5 c406C>T 0 bez vlivu
Délka srsti FGF5 c.475A>C 0 bez vlivu
Délka srsti FGF5 c.474del 0 bez vlivu
Hypotrichoza (objevena u birmanskych kocek) FOXN1 ¢.1030_1033del 0 bez vlivu
Bilé tlapky (objeveno u birmskych kocek) g KIT ¢.1035_1036delinsC 0 bez vlivu
A
Hypotrichéza (objevena u sphynxd) KRT71 c.816+1G>A 0 bez vlivu
Kudrnatad srst (objevena u selkirk rex) KRT71 .445-1G>C 0 bez vlivu
Vinitd srst (objevena u uralskych rexd) urx LIPH c.477_483delinsC 0 bez vlivu
Kudrnatd/vinit4 srst (objeveno u cornish rex a némecky r LPAR6 €.250_253del 0 bez vlivu
rex)
Vzor srsti blotched tabby TaAb2 LVRN c.176C>A 0 bez vlivu
Vzor srsti blotched tabby TaAb1 LVRN c.682G>A 0 bez vlivu
Vzor srsti blotched tabby TaAb3 LVRN c.2522G>A 0 bez vlivu
Cervenohnédé zbarveni (objeveno u barmskych kocek) er MC1R c.440_442del 0 bez vlivu
iantakrové (amber) zbarveni (objeveno u norskych lesnich MC1R c.250G>A 0 bez vlivu
ocek)
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siamskych kocek)

OranZova barva srsti (objevena u kurilskych bobtaild) MCI1R €.640_669del 0 bez vlivu
Lokus D d MLPH c.83del 0 bez vlivu
Zbarveni srsti/klze, burmsky vzor cAb TYR 9.45907839C>A 1 muze mit vliv
Zbarveni srsti/kdze, okulokutanni albinismus typu |, C TYR c.939del 0 bez vlivu
kompletni albinismus
Zbarveni srsti/klze, siamsky vzor (Y TYR c.904G>A 0 bez vlivu
Zbarveni srsti/ktize, okulokutanni albinismus typu | cA2 TYR c.1204C>T 0 bez vlivu
Lokus B, ¢okoladova alela b TYRP1 c.8C/G 0 bez vlivu
Lokus B, skoficova alela bl TYRP1 c.298C/T 2 cové
Dominantné dédi¢na onemocnéni
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Frontonazalni dysplazie (objevena u barmskych kocek) ALX1 c.497_508del 0 zdravy
Akutni intermitentni porfyrie (objeveno u siamskych AIP HMBS g.16544592_165445 0 zdravy
kocek) 94del
Akutni intermitentni porfyrie AIP HMBS 9.16542541C>T 0 zdravy
Akutni intermitentni porfyrie AIP HMBS g.16544575G>A 0 zdravy
Akutni intermitentni porfyrie AIP HMBS g.16540928_165409 0 zdravy
31del
Hypertroficka kardiomyopatie (objevena u ragdoll() HCM MYBPC3 €.2453C>T 0 zdravy
Hypertroficka kardiomyopatie (objevena u kratkosrstych HCM MYH7 c.5647G>A 0 zdravy
kocek domacich)
Polycysticka choroba ledvin (objevena u perskych kocek) PKD PKD1 c.10063C>A 0 zdravy
Polydaktylie PdAHwW SHH 9.169532844T>C 0 zdravy
Polydaktylie PdAUK1 SHH g.169532842T>A 0 zdravy
Polydaktylie PdAUK2 SHH g.169533066C>G 0 zdravy
Klapouchost (objevena u skotskych klapouchych kocek) SFOCD TRPV4 c.1024G>T 0 zdravy
Recesivné dédi¢na onemocnéni
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Kongenitélni hypotyredza (objevena u kratkosrstych A445T/ c.1333G>A 0 zdravy
kocek domacich) TPO
Lékova rezistence 1 MDR1 ABCB1 €.1930_1931del 0 zdravy
Leberova vrozend amaurdéza (objevena u perskych kocek) Pd-PRA AIPL1 c.577C>T 0 zdravy
Hypertroficka kardiomyopatie (objevena u sphynxt) HCM4 ALMS1 €.7384G>C 0 zdravy
Mukopolysacharidéza VI (objevena u kratkosrstych kocek MPS VI ARSB c.1427T7>C 0 zdravy
domacich a siamskych kocek)
Mukopolysacharidéza VI (objevena u siamskych kocek) MPS VI ARSB c.1558G>A 0 zdravy
Retindlni degenerace PRA-rdAc CEP290 C.7584+9T>G 0 zdravy
Kongenitélni myotonie CLCN1 c.1930+1G>T 0 zdravy
Kongenitélni myotonie (objevena u dlouhosrstych CLCN1 c.428_433+1del 0 zdravy
domacich kocek)
Kongenitélni myotonie CLCN1 c.991G>C 0 zdravy
Svalova dystrofie, dystroglykanopatie (objevena u devon coLQ c.1190G>A 0 zdravy
rex a sphynx)
Kongenitélni adrenalni hyperplazie CAH CYP11B1 c.1151G>A 0 zdravy
Kfivice z nedostatku vitaminu D, typ 1A (objevena u CYP27B1 c.637G>T 0 zdravy
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Deficit dihydropyrimidinazy DHP def DPYS c.1303G>A 0 zdravy
Deficit faktoru Xl (objeven u mainskych myvalich ko¢ek) F11 c.1546G>A 0 zdravy
Deficience faktoru Xl F12 c.1321del 0 zdravy
Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom (objeven u ALPS FASLG c.418dup 0 zdravy
britskych kratkosrstych kocek)

Gangliosid6za (objevena u korat a siamskych kocek) GM1 GLB1 c.1448G>C 0 zdravy
Gangliosidoza, varianta AB GM2 GM2A c.516_519del 0 zdravy
Primarni hyperoxalurie typu Il PH2 GRHPR c.507-1G>A 0 zdravy
Mukopolysacharidéza VIl (objevena u kratkosrstych koc¢ek | MPS VII GUSB c.1423T>G 0 zdravy
domacich)

Mukopolysacharidéza VIl (objevena u kratkosrstych koc¢ek | MPS VII GUSB c.1426C>T 0 zdravy
domécich)

Mukopolysacharidéza VIl (objevena u kratkosrstych koc¢ek | MPS VII GUSB c.1051G>A 0 zdravy
domécich)

Gangliosidoza typu 2 (objevena u kratkosrstych domacich | GM2 HEXB c.1467_1491inv 0 zdravy
kocek)

Gangliosidosa typu 2 (objevena u barmskych kocek) GM2 HEXB c.1244-8_1250del 0 zdravy
Gangliosidosa typu 2 (objevena u japonskych domécich GM2 HEXB c.667C>T 0 zdravy
kocek)

Gangliosidosa typu 2 (objevena u korat) GM2 HEXB c.39del 0 zdravy
Mukopolysacharidéza | (objevena u kratkosrstych kocek MPS | IDUA c.1042_1044del 0 zdravy
domacich)

Progresivni retinalni atrofie (objevena u bengalskych PRA KIF3B c.1000G>A 0 zdravy
kocek)

Hyperlipoproteinémie LPL c.1315G>A 0 zdravy
Primérni glaukom 3 (objeven u siamskych kocek) LTBP2 c.1449_1452dup 0 zdravy
Alfa-manosidéza (objevena u perskych kocek) MAN2B1 c.1749_1752del 0 zdravy
Hypertroficka kardiomyopatie (objevena u mainskych HCM MYBPC3 c.91G>C 0 zdravy
myvalich kocek)

Niemannova-Pickova choroba typu C1 (objevena u NPC1 c.1322A>C 0 zdravy
kratkosrstych ko¢ek domacich)

Niemannova-Pickova choroba typu C1 (objevena u NPC1 €.2864G>C 0 zdravy
kratkosrstych kocek domacich)

Deficit pyruvatkinazy PK def PKLR €.693+304G>A 0 zdravy
Enteropaticka akrodermatitida (objevena u tureckych SLC39A4 c.1057G>C 0 zdravy
van)

Cystinurie typu I-A (objevena u kratkosrstych domacich SLC3A1 c.1342C>T 0 zdravy
kocek)

Vrozenad erytropoetickd porfyrie CEP UROS 0.83482394G>A 0 zdravy
Vrozenad erytropoeticka porfyrie CEP UROS g.83467845C>T 0 zdravy
Hypokalémie (objevena u barmskych kocek) BHP WNK4 €.2899CKT 0 zdravy
Detekce vazebnych mutaci

Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Genetickd krevni skupina CMAH A/b
Cystinurie typu B SLC7A9 c.706G>A 0 bez vlivu
Cystinurie typu B (objevena u mainskych myvalich kocek) SLC7A9 c.881T>A 0 bez vlivu
Cystinurie typu B SLC7A9 c.1175C>T 0 bez vlivu
Lokus B, ¢okoladova alela b TYRP1 c.1261+5G>A 0 bez vlivu
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Rezistence kocek na infek¢ni peritonitidu 428T fIENG c.428T>C ‘ 0 ‘ bez vlivu

X-vazana dédi¢na onemocnéni

Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Hemofilie B (objevena u dlouhosrstych kocek domacich) F9 c.383G>A 0 bez vlivu
Hemofilie B F9 c.1150C>T 0 bez vlivu

Komentar k vysledku

Interpretace vysledk(l naleznete na webu https://www.genomia.cz/cz/veterinarni/kocky/ na strankach
pfislusnych vysetfeni.

Uvedené mutace jsou anotovany dle referencni sekvence Felis_catus_9.0.

Recesivni dédi¢nost: znak (nemoc) se projevi, pokud ji jedinec zdédi od obou rodicli (2 kopie); prenaseci
znaku (nemoci) jsou bez ptiznak(, 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 samcl staci k projeveni nemoci 1 kopie mutovaného genu; u samic je
potteba k projeveni nemoci, aby nesly 2 kopie mutovaného genu.

Vysledky test(i vazebnych mutaci udavaji dispozici k danému znaku. Nejedna se o detekci kauzalni mutace.
Metoda: SOPAgriseq_feline, MPS

Datum vystaveni zpravy: 06.01.2008
Datum provedeni zkousky: 12.06.2008 - 06.01.2008
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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