Zprava o vysledku zkousky #012345

Screening dédi¢nych chorob a vzhledovych

znakd koné

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

Vysetfovany:

Vzorek: 21-12351

Datum pfijeti vzorku: 01.02.2021
Vysetiovany material: konské ziné

Udaje poskytnuté zakaznikem

Jméno: Black And White DEMO
Plemeno: Cesky teplokrevnik

Datum narozeni: 25.11.2016

Reg. ¢islo: DE-123-456-789-012
Tetovani: 123456789012345

Pohlavi: samec

Datum odbéru: 01.02.2021

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Vesely Josef.

Sumarizace zdravotnich vysledk(

zdravy: 28 BNV Inn &Y\

Vzhledové vlastnosti
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Zbarveni srsti, agouti a ASIP c.187_197del 1 muze mit vliv
Megakolon (overo) frame overo EDNRB c.353_354delinsAG 0 zdravy
Zbarveni srsti, dominantni bila (sabino) SB1 KIT 9.79544206A>T 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, dominantni bila W18 KIT c1346+1G>A 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, dominantni bila W20 KIT c.2045G>A 2 bilé skvrny
Kudrnatd srst KRT25 €.266G>A 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, extension e MC1R c.248C>T 2 ryzak
Zbarveni srsti, extension eha MC1R-1-MC1 c.250G>A 0 bez vlivu
R-2
Zbarveni srsti, bilé skvrny macchiato MITF c.629A>G 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, bilé skvrny Swi1 MITF 9.20117302Tdelins1 0 bez vlivu
1
Zbarveni srsti, bilé skvrny SW3 MITF c.837_841del 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, bilé skvrny MITFA244Glu MITF c.1031G>A 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, silver PMEL c.1849C>T 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, cream dilution CACr SLC45A2 C.601G>A 1 muize mit vliv
Zbarveni srsti, cream dilution Chprl SLC45A2 c.1129G>A 0 bez vlivu
Zbarveni srsti, cream dilution CAsno SLC45A2-64 C449G>A 0 bez vlivu
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Dominantné dédi¢na onemocnéni
Nazev Zkratka Gen Mutace ‘ Kopii ‘ Hodnoceni
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Polysacharidové stfddava myopatie (PSSM1) / PSSM1 GYS1 C.926G>A 0 zdravy
namahové rhabdomyolyza
Imunitné zprostiedkovana myozitida IMM MYH1 C.959A>G 0 zdravy
Audiopigmentovy syndrom SW2 PAX3 c.209G>A 0 zdravy
Audiopigmentovy syndrom souvisejici s PAX3 Sw4 PAX3-1 c.95C>G 0 zdravy
Maligni hypertermie MH RYR1 c.7363C>G 0 zdravy
Hyperkalemicka periodicka paralyza HYPP SCN4A c.4248C>G 0 zdravy
Recesivné dédi¢na onemocnéni
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Trpaslici vzrast D4 ACAN €.7633_7653del 0 zdravy
Trpasli¢i vzrist D1 ACAN c.245del 0 zdravy
Trpaslici vzrast D2 ACAN c.1270G>A 0 zdravy
Trpaslici vzrast D3 ACAN c.1513G>C 0 zdravy
Hydrocefalus B3GALNT2 c.1423C>T 0 zdravy
Trpaslici vzrast souvisejici s BAGALT7 B4GALT7 c.50G>A 0 zdravy
Abiotrofie mozecku NCCD CA /MUTH C.284G>A 0 zdravy
Myotonie CLCN1 c.1775A>C 0 zdravy
Ocni spinocelularni karcinom ScC DDB2 c.1013C>T 0 zdravy
Glanzmannova trombastenie ITGA2B g.19247983_192479 0 zdravy
92del
Junkéni epidermolysis bullosa JEB LAMC2 c.1372dup 0 zdravy
Ziedéné zbarveni srsti s neurologickymi poruchami LFS MYO5A c.4249del 0 zdravy
Kyfoskolioticky Ehlers-Danlostiv syndrom (kEDS) WFFS PLOD1 €.2032G>A 0 zdravy
souvisejici s PLOD1
Ehlers-Danlostv syndrom HERDA PPIB/ c.115G>A 0 zdravy
HERDA
Tézka kombinovand imunodeficience, autozomalni SCID PRKDC €.9478_9482del 0 zdravy
Hypoparatyredza souvisejici s RAPGEF5 RAPGEF5 C.2624C>A 0 zdravy
Syndrom oddélovani stény kopyta HWSD SERPINB11 ¢.504_505insC 0 zdravy
Syndrom imunodeficience souvisejici se SLC5A3 FIS SLC5A3 c.1352C>T 0 zdravy
Detekce vazebnych mutaci
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Mimochodové chody souvisejici s DMRT3 DMRT3 c.902C>A 0 bez vlivu
Optimalni dostihova vzdélenost MSTN 18:9.66608679T>C 0 bez vlivu
Modifikator leopard complex zbarveni PATN1 RFWD3 24352525T>G 1 maze mit vliv
X-vazana dédi¢na onemocnéni
Nazev Zkratka Gen Mutace Kopii Hodnoceni
Syndrom androgenni necitlivosti AlS AR c.1630_1654del 0 zdravy
Syndrom androgenni necitlivosti AlIS AR c.1A>G 0 zdravy
Syndrom androgenni necitlivosti AlIS AR c.2132CT 0 zdravy
Incontinentia pigmenti P IKBKG c.184C>T 0 zdravy
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Interpretace vysledkl naleznete na webu https://www.genomia.cz/cz/veterinarni/horse/ na strankach
pfislusnych vysetreni.

Uvedené mutace jsou anotovany dle referencni sekvence EquCab3.0.

Recesivni dédi¢nost: znak (nemoc) se projevi, pokud ji jedinec zdédi od obou rodicl (2 kopie); pfenaseci
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-vadzana recesivni dédi¢nost: u samcl staci k projeveni nemoci 1 kopie mutovaného genu; u samic je
potieba k projeveni nemoci, aby nesly 2 kopie mutovaného genu.

Vysledky testl vazebnych mutaci udévaji dispozici k dané nemoci. Nejedna se o detekci kauzalni mutace
onemocnéni.

Metoda: SOP188-MPS-equine, MPS

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvalila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore
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