Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace g.52737379delC NIPAL4
genu zpUsobujici kongenitalni ichtyézu
u plemen americky buldok a American bully

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

Vzorek: 21-12345

Datum pfijeti vzorku: 01.02.2021

Vysetfovany material: krev

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Lassie DEMO

Rasa: Plemeno

Tetovaci ¢islo: 1392013

Mikrocip: 123 456 789 012 345
Registra¢ni ¢islo: REGQ12345

Datum narozeni: 1.1.2020

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.02.2021

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

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 piitomnost ¢i absence mutace g.52737379delC genu NIPAL4 zplsobujici kongenitalni
ichtyézu u plemen americky buldok a American bully. Kongenitalni ichtydéza je dédi¢né onemocnéni klze.
Jedinci postizeni timto onemocnénim nejsou schopni spravné tvofit nejsvrchnéjsi vrstvu klze. Priznaky lze
pozorovat hned v raném véku, 1- 2 tydny po narozeni. Postizena Sténata maji oproti zdravym jedincim
rozcuchanou srst a na jejich lysém bise Ize spatfit zéervenalou kazi. Castou komplikaci jsou infekce vyvolané
kvasinkami rodu Malassezia. S narGstem kvasinek dochazi k rozvoji zanétu zevniho zvukovodu, zanétlim v
koznich zahybech ¢i na tlapkach. U dospélych pst se mlze objevit hyperkeratdéza (nadmérné rohovaténi
kaze).

Mutace zpusobujici kongenitélni ichtyézu je dédéna autosomalné recesivné. To znamena, Ze se nemoc
rozvine pouze u jedincl P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢li mutovany gen. Prenase¢i mutovaného genu
N/P jsou klinicky zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinc(
(N/P) bude teoreticky 25 % potomkd zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasecli (N/P) a 25 % potomku
(P/P) zdédi od obou rodi¢l mutovany gen a budou postizeni kongenitalni ichyézou.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021 )
Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe /&
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