Swiadectwo wynikéw #012345

Badanie przesiewowe w kierunku choréb
dziedzicznych i cech wygladu konia

Klient: Jan Novak, Dlouha 1, 30000 Plzen, Czech Republic
Badany prébka:

Prébka: 21-12351

Data otrzymania: 01.02.2021

Typ prébki: wiosie konskie

Informacje dostarczone przez klienta

Nazwisko: Black And White DEMO

Rasa: Cesky teplokrevnik

Data urodzenia: 25.11.2016

Numer rejestracyjny: DE-123-456-789-012

Tatuaz: 123456789012345

Pte¢: samiec

Data pobrania: 01.02.2021

Tozsamos¢ zwierzecia zostata zweryfikowana przez MVDr. Vesely
Josef.

Podsumowanie wynikéw zdrowotnych

brak efektu: 3 M czysty: 27 B ley NNV ol AN

Wyglad
Nazwa Skroét Gen Mutacja Kopii Ocena
Umaszczenie, agouti a ASIP c.187_197del 1 moze mieé
wpltyw
Megacolon (overo) frame overo EDNRB c.353_354delinsAG 0 czysty
Umaszczenie, dominujaca biel (sabino) SB1 KIT g.79544206A>T 0 brak efektu
Umaszczenie, dominujaca biel w18 KIT c.1346+1G>A 0 brak efektu
Umaszczenie, dominujaca biel W20 KIT c.2045G>A 2 biate plamy
Krecona siers¢ KRT25 C.266G>A 0 brak efektu
Umaszczenie, extension e MC1R c.248C>T 2 Kasztan
Umaszczenie, extension eha MC1R-1-MC1 c.250G>A 0 brak efektu
R-2
Umaszczenie, biate taciatost macchiato MITF C.629A>G 0 brak efektu
Umaszczenie, biate taciatost SW1 MITF g.20117302Tdelins1 0 brak efektu
1
Umaszczenie, biate taciatost SW3 MITF c.837_841del 0 brak efektu
Umaszczenie, biate taciatost MITFA244Glu MITF c.1031G>A 0 brak efektu
Umaszczenie, silver PMEL c.1849C>T 0 brak efektu
Umaszczenie, cream dilution CACr SLC45A2 c.601G>A 1 moze mie¢
wplyw
Umaszczenie, cream dilution Chprl SLC45A2 c.1129G>A 0 brak efektu
Umaszczenie, cream dilution CAsno SLC45A2-64 c.449G>A 0 brak efektu
9
Zaburzenia autosomalne dominujace
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Nazwa Skroét Gen Mutacja Kopii Ocena
Miopatia spichrzania polisacharydéw (PSSM1) / PSSM1 GYS1 c.926G>A 0 czysty
rabdomioliza wysitkowa
Immunologicznie zalezne zapalenie migsni IMM MYH1 C.959A>G 0 czysty
Zespot stuchowo-pigmentacyjny SwW2 PAX3 c.209G>A 0 czysty
Zespdt stuchowo-pigmentacyjny zwigzany z PAX3 SW4 PAX3-1 c.95C>G 0 brak efektu
Hipertermia ztosliwa MH RYR1 c.7363C>G 0 czysty
Hiperkaliemiczne porazenie okresowe HYPP SCN4A c.4248C>G 0 czysty
Zaburzenia autosomalne recesywne
Nazwa Skroét Gen Mutacja Kopii Ocena
Karfowatos¢ D4 ACAN €.7633_7653del 0 czysty
Kartowatos¢ D1 ACAN c.245del 0 czysty
Kartowatos¢ D2 ACAN c.1270G>A 0 czysty
Karfowatos¢ D3 ACAN c.1513G>C 0 czysty
Wodogtowie B3GALNT2 c.1423C>T 0 czysty
Kartowatos¢ zwigzana z BAGALT7 B4GALT7 c.50G>A 0 czysty
Abiotrofia mézdzku NCCD CA /MUTH C.284G>A 0 czysty
Miotonia CLCN1 c.1775A>C 0 czysty
Rak ptaskonabtonkowy oka SccC DDB2 c.1013C>T 0 czysty
Trombasthenia Glanzmanna ITGA2B g.19247983_192479 0 czysty
92del
Pecherzowe oddzielanie sie naskodrka, postac taczaca JEB LAMC2 c.1372dup 0 czysty
Rozjasnione umaszczenie z zaburzeniami LFS MYO5A c.4249del 0 czysty
neurologicznymi
Kifoskoliotyczny zespot Ehlersa-Danlosa (kEDS) WEFFS PLOD1 c.2032G>A 0 czysty
zwigzany z PLOD1
Zespot Ehlersa-Danlosa HERDA PPIB/ c.115G>A 0 czysty
HERDA
Ciezki ztozony niedobér odpornosci, autosomalny SCID PRKDC €.9478_9482del 0 czysty
Niedoczynno$¢ przytarczyc zwigzana z RAPGEF5 RAPGEF5 C.2624C>A 0 czysty
Zespot oddzielania $ciany kopyta HWSD SERPINB11 ¢.504_505insC 0 czysty
Zespot niedoboru odpornosci zwigzany z SLC5A3 FIS SLC5A3 c.1352C>T 0 czysty
Testy genetyczne posrednie
Nazwa Skrot Gen Mutacja Kopii Ocena
Chody dodatkowe zwigzane z DMRT3 DMRT3 c.902C>A 0 brak efektu
Optymalny dystans wyscigowy MSTN 18:9.66608679T>C 0 brak efektu
Modyfikator wzoru leopard complex PATN1 RFWD3 24352525T>G 1 moze miec
wptyw
Zaburzenia dziedziczne sprzezone z chromosomem X
Nazwa Skrot Gen Mutacja Kopii Ocena
Zespot niewrazliwosci na androgeny AlS AR c.1630_1654del 0 czysty
Zespot niewrazliwosci na androgeny AlIS AR c.1A>G 0 czysty
Zespot niewrazliwosci na androgeny AlS AR c.2132CT 0 czysty
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Incontinentia pigmenti P IKBKG c.184C>T ‘ 0 ‘ czysty

Wyjasnienie wynikow
Interpretacje wynikéw mozna znalez¢ na stronie internetowej https://www.genomia.cz/pl/veterinarni/horse/
w opisach poszczegdlnych badan.

Wymienione mutacje zostaty opisane zgodnie z sekwencja referencyjng EquCab3.0.

Dziedziczenie recesywne: cecha (choroba) ujawnia sie, jesli osobnik odziedziczy jg od obojga rodzicow (2
kopie); nosiciele cechy (choroby) nie wykazujg objawoéw, jednak przekazuja mutacje sprawcza kolejnemu
pokoleniu (1 kopia).

Dziedziczenie dominujgce: do ujawnienia cechy (choroby) wystarczy odziedziczenie jej od jednego z
rodzicéw (1 kopia).

Dziedziczenie recesywne sprzezone z chromosomem X: u samcéw do wystgpienia choroby wystarcza 1 kopia
zmutowanego genu; u samic do wystgpienia choroby konieczne sa 2 kopie zmutowanego genu.

Wyniki genetycznych testéw asocjacyjnych wskazujg na predyspozycje do wystapienia choroby. Nie stanowia
one wykrycia mutacji sprawczej odpowiedzialnej za dang chorobe.

Metoda: SOP188-MPS-equine, MPS

Data wystawienia raportu: 06.02.2021
Data przeprowadzenia testu: 01.02.2021 - 06.02.2021
Approved by: Mgr. Martina Safrova, Laboratory Manager
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