Zprava o vysledku zkousky #254280

Detekce mutace ¢.3149_3150insC genu
C17H20rf71 zpUsobujici onemocnéni RCD4
u nékolika psich plemen

Zakaznik: Lenka Orzelova, Bohuminska 437/42, 710 00 Slezska Ostrava, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-40118

Datum pfijeti vzorku: 30.01.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Carramia Royal Glow

Rasa: Pudl Velky

Mikrocip: 941000027192388

Registra¢ni ¢islo: CMKU/P/23254/22
Datum narozeni: 17.7.2022

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.01.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Nikola Eretovd, Genomia s.r.o.

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 vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.3149_3150insC genu C17H20rf71 zpUsobujici onemocnéni
RCD4 (rode-cone dysplasia). Mutace souvisi s RCD4 u plemen Australsky honacky pes, Anglicky Setter,
Gordon Setter, Irish Red & White Setter, Irsky Setter, Polsky ov¢ak nizinny, Pudl velky, Maly minsterlandsky
ohar a Tibetsky Terrier. RCD4 predstavuje formu progresivni retindlni atrofie (PRA), ktera je charakterizovéna
degeneraci fotoreceptorovych bunék sitnice, coz vede k postupné ztraté zraku a nakonec Uplné slepoté.
Pramérny vék diagndzy u psti s RCD4 je 10 let.

Mutace zpUsobujici RCD4 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinch P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich RCD4 genu. Pfenasec¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset
mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincli (N/P) bude teoreticky 25 % potomku
zcela zdravych (N/N), 50 % potomk(l prenasect (N/P) a 25 % potomkU (P/P) zdédi od obou rodi¢li mutovany
gen a bude postizeno RCD4.

Nelze vyloucit, Ze jedinci N/N a N/P onemocni PRA z diivodu jinych mutaci, které nebyly detekovany touto
zkouskou.

Metoda: SOP171-RCD4, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 06.02.2024
Datum provedeni zkousky: 30.01.2024 - 06.02.2024
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia s.r.o, Republikdnska 6, 31200 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéreni zpravy je TH8R-9AW2-A47H-H1EN-KRH4. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéreni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



