
Świadectwo wyników #012345

Detekcja mutacji c.977delC genu FAM83H
powodującej CKCSID u Cavalier King

Charles Spaniela

Wynik: Mutacja nie została wykryta (N/N)

Klient: Jan Novák, Dlouhá 1, 30000 Plzeň, Czech Republic
Badany próbka:
Próbka: 21-12345
Data otrzymania: 01.02.2021
Typ próbki: krew

Informacje dostarczone przez klienta
Nazwisko: Lassie DEMO
Rasa: Plemeno
Numer tatuażu: 1392013
Mikroczip: 123 456 789 012 345
Numer rejestracyjny: REGQ12345
Data urodzenia: 1.1.2020
Płeć: samica
Data pobrania: 01.02.2021
Tożsamość zwierzęcia została zweryfikowana.
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Kod do weryfikacji raportu to 12AB-CD34-GENO-MIA0-EFGH. Przejdź na www.genomia.cz, aby zweryfikować raport.
Raport z wyników badań nie może być reprodukowany w inny sposób niż w całości bez zgody laboratorium.
Wynik odnosi się tylko do przebadanej próbki w stanie, w jakim została przyjęta. Genomia nie odpowiada za prawidłowość danych przekazanych przez klienta. 1 / 1

Legenda: N/N = normalny genotyp. N/P = nosiciel mutacji. P/P = zmutowany genotyp (najprawdopodobniej będzie dotknięty tą
chorobą). (N = negatywny; P = pozytywny)

Wyjaśnienie wyników

Zbadano obecność lub brak mutacji c.977delC genu FAM83H powodującej CKCSID (congenital
keratoconjuctivitis sicca with ichthyosiform dermatosis), powszechnie znanej jako zespół suchego oka z
kręconą sierścią, u psów rasy Cavalier King Charles Spaniel. CKCSID jest chorobą dziedziczną atakującą
głównie oczy, skórę i pazury. Osoby cierpiące na tę chorobę doświadczają zmniejszenia produkcji łez i filmu
łzowego, co prowadzi do wysuszenia rogówki. Skóra na brzuchu jest nadmiernie pigmentowana i
zrogowaciała. Uporczywe łuszczenie się skóry prowadzi do drapania. Opuszki łap stają się nadmiernie
zrogowaciałe we wczesnej dorosłości. Pojawiają się nieprawidłowości pazurów, powodujące ból i kulawizny.
Psy dotknięte tą chorobą są również często podatne na choroby zębów.

Mutacja powodująca CKCSID jest dziedziczona w sposób autosomalny recesywny. Choroba objawia się tylko
u psów P/P, które mają mutację w obu kopiach genu FAM83H. Nosiciele zmutowanego genu N/P są klinicznie
zdrowi, ale mogą przekazać mutację swojemu potomstwu. W przypadku kojarzenia dwóch
heterozygotycznych osobników (N/P), teoretycznie 25% potomstwa będzie całkowicie zdrowe (N/N), 50%
potomstwa nosicieli (N/P) i 25% potomstwa (P/P) odziedziczy zmutowany gen od obojga rodziców i będzie
dotknięte CKCSID.

Metoda: SOP171-CKCSID, analiza fragmentacyjna
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