O G E N D M I A Zprava o vysledku zkousky #126335
ger laboratory

Detekce mutace ¢.118G>A v SOD1 genu
zpUsobujici degenerativni myelopatii u pst

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkova
Jméno: Annie z Vraclavskych lest a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen

Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic

Registraéni &islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.03.2019
Vy3etfovany material: stér Gstni sliznice
Pfi odbéru byla ovérena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Moroslav Svato3

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normélni genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentar k vysledku

Byla vy3etfena piitomnost ¢i absence mutace ¢.118G>A v SOD1 genu zpUsobuijici degenerativni myelopatii
(DM) u mnoha plemen psi. Tato mutace byva nékdy oznacovana SOD1A. Nemoc se projevuje postupnou
ztratou schopnosti pohybu, stav se zhor$uje az do uplného ochrnuti. Vék nastupu nemoci i mira zévaznosti
projevl se mezi plemeny lisi.

Mutace SOD1A je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji mutaci v obou
kopiich SOD1 genu (jedinci s vysledkem P/P). Pfenase¢i mutovaného genu (jedinci s vysledkem N/P) jsou
Klinicky zdravi, ale mohou pfenaset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincl
(N/P) bude teoreticky 25 % potomku zcela zdravych, 50 % potomkl pfenadect a 25 % potomki zdédi od
obou rodi¢it mutovany gen a bude postizeno degenerativni myelopatii.

Test nevylu¢uje existenci jiné, dosud neznamé, mutace zptsobujici DM. U bernskych salasnickych pst byla
identifikovéna je$té mutace SOD1B zodpovédné za vznik DM - tento test mutaci SOD1B nezohlediuje.

Analyzu provedla partnerska laboratof. Genomia garantuje kvalitu prace svého partnera.
Metoda: SOP175-DM, real-time PCR-ASA

Datum vystaveni zprévy: 26.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

tuaw’

Genomia s.r.0, Jana¢kova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kod pro ovéfeni zpravy je 733W-658R-37ME-4BYJ-631T. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 11
Zprava o vysledku zkoutky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez celd. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



O G E N D M I A Zprava o vysledku zkousky #126336
genetic laboratory Detekce mutace ¢.934_935delAG genu
CLNS5 zpUsobujici NCL u zlatych retriever(

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkova
Jméno: Annie z Vraclavskych lest a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen

Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic

Registraéni &islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum prijeti vzorku: 19.03.2019
Vysetfovany material: stér Ustni sliznice
Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Moroslav Svatos

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = normalni genotyp. N/P = pfena3e¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi néni). (N = negativni; P = positivni)

Komentar k vysledku

Byla vyietiena piitomnost ¢&i absence mutace ¢.934_935delAG genu CLNS5, ktera zplisobuje neuronalni
ceroidni lipofusinézu (NCL) u zlatych retrieverl. Pro onemocnéni NCL které je charakteristické
shromazdovani lipopigmentti (ceroidu a lipofuscinu) v lysozomech. Onemocnéni se projevuje progredujicimi
neurologickymi pfiznaky, véetné dezorientace, zhorseni motorickych funkci, tizkosti, agrese, zachvat a potizi
s pfijmem potravy. Obvykle dochézi i ke zhor3eni az ztraté zraku. Pocatek a Klinicky pribéh choroby jsou
znaéné proménlivé a individuélni. Pfiznaky se zacinaji nejastéji projevovat po 15 mésicich véku. Mira
neurodegenerace se s vékem zvy3uje, u viech postizenych jedinci se vyvinou psychické abnormality a kiece.
Pozorovany mohou byt i zmény v chiizi a postaveni - klopytavé chiize, ztuhlost nohou, tfes.

Mutace zpGsobujici NCL u zlatych retriever( je dédéna autosomalné recesivné. To znameng, Ze se nemoc
rozvine pouze u jedincii P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢ii mutovany gen. Pfenaseci mutovaného genu
N/P jsou Klinicky zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinci
(N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela zdravych (N/N), 50 % potomk prenasect (N/P) a 25 % potomki
(P/P) zdédi od obou rodi¢t mutovany gen a budou postizeni NCL.

Metoda: SOP171-NCL5-GR, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 26.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrové, vedouci laboratofe

Genomia s.r.0, Janackova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kod pro ovéfeni zpravy je A2EJ-7B9B-CWTC-X6YB-NBHR. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 11
Zpréva o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez celd. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



O G E N D M I A Zprava o vysledku zkousky #126338
genetic laboratory Detekce mutace
¢.1451_1453delinsTACTACTA

genu PNPLA1 zpusobuijici ichtyézu

u plemene zlatého retrievera

Vysetfovany Zéakaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkova
Jméno: Annie z Vraclavskych lesti a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen

Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic

Registraéni &islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum pifijeti vzorku: 19.03.2019
Vy3etfovany material: stér Ustni sliznice
Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Moroslav Svatos

Vysledek: Mutace byla detekovéana v heterozygotnim stavu (N/P)

Vysvétlivky: N/N = normélini genotyp. N/P = pfenase¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétsi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

KomentaF k vysledku

Byla vy3etiena pfitomnost ¢i absence mutace c.1451_1453delinsTACTACTA genu PNPLA1 zplsobujici
onemocnéni ichtyézou u plemene zlaty retriever. U nemocnych $ténat se jiz brzy po narozeni objevuje
$upinaténi kize, odlupovéni kize pretrvava po cely Zivot jedince. Postupné 3upinky tmavnou, kiZe se
svékem jedince stéva suchou a drsnou. Toto onemocnéni vétidinou nezplsobuje svédéni. U tézce
postizenych jedinci mohou onemocnéni komplikovat sekundérni bakterialni, plisiiové nebo parazitérni
infekce.

Mutace zpisobujici ichtyézu u zlatych retrievert je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u
jedincd, ktefi maji mutaci vobou kopiich PNPLA1 genu (jedinci s vysledkem P/P, pozitivni/pozitivni).
Prenase¢i mutovaného genu (N/P, tzn. negativni/pozitivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou prenaset mutaci
na své potomky. V pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincii (N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela
zdravych, 50 % potomk{ prenadeci a 25 % potomki zdédi od obou rodi¢d mutovany gen a bude postizeno
ichtyézou.

Metoda: SOP171-ICTA, fragmentaéni analyza, akreditovana metoda

Datum vystaveni zpravy: 25.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

Genomia je zkusebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2005.

Genomia s.r.0, Jana¢kova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéfeni zpravy je Q4J7-Y7WA-AX4M-1M2C-EAXM. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. "1
Zpréva o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratore reprodukovana jinak nez celd. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



O G E N D M I A Zprava o vysledku zkousky #126339

Detekce mutace c.669delA v TTC8 genu
zpusobujici onemocnéni GR-PRA2
u plemene zlaty retriever

Vysetfovany Zékaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkové
Jméno: Annie z Vraclavskych lest a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen

Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic

Registraéni ¢islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.03.2019
Vy3etfovany material: stér stni sliznice
Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Moroslav Svato$

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N) J

Vysvétlivky: N/N = Ini genotyp. N/P = pi mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétdi pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentar k vysledku

Byla vysetfena pritomnost & absence mutace c.669delA v TTC8 genu zpGsobujici onemocnéni GR-PRA2
(Golden Retriever progresivni retinalni atrofie) u plemene zlaty retriever. Onemocnéni se vyznacuje ztratou
zraku v disledku degenerace fotoreceptorovych bunék sitnice. Vétsina pfipadii GR-PRA2 je klinicky k
nerozeznani od jinych forem PRA. Vék diagnézy je nejéastéji v relativné pozdnim véku, pfiblizné v péti letech.

Mutace zpiisobujici GR-PRA2 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinc P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich TTC8 genu. Pfenaseéi mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou pfenaset
mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincii (N/P) bude teoreticky 25 % potomk
zcela zdravych (N/N), 50 % potomki pienasect (N/P) a 25 % potomk (P/P) zdédi od obou rodich mutovany
gen a bude postizeno GR-PRA2.

V pipadé podezfeni, ze by pes mohl trpét retinalni atrofii, je doporuceno otestovat GR-PRA2 spolecné s
GR-PRA1 a PRA-prcd. S vysokou pravdépodobnosti v blizké budoucnosti dojde k objeveni i dal3i mutace
zodpovédné za vznik tohoto onemocnéni

Metoda: SOP171-GRPRA1,2, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 25.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrové, vedouci laboratofe

Genomia s.r.o, Jana¢kova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kod pro ovéfeni zpravy je NJEQ-KY9C-1RNK-YDK3-XB42. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 1M
Zprava o vysledku zkoudky nesmi byt bez souhlasu laboratore reprodukovana jinak nez celé. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené poloZce.



O G E N D M ' A Zprava o vysledku zkousky #126340
genetic laboratory Detekce mutace 2601_2602insC v genu

SLC4A3 zpusobujici onemocnéni GR-PRA1

u plemene zlaty retriever

Vysetfovany Zakaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkova
Jméno: Annie z Vraclavskych lest a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen

Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic

Registraéni ¢islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.03.2019
Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice
Pfi odbéru byla ovérena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Moroslav Svato3

Wledek: Mutace nebyla detekovana (N/N) J

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)

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢ absence mutace 2601_2602insC v genu SLC4A3 zpisobujici onemocnéni
GR-PRA1 (Golden Retriever progresivni retinalni atrofie) u plemene zlaty retriever. Onemocnéni se vyznacuje
ztratou zraku v dtsledku degenerace fotoreceptorovych bunék sitnice. Vétsina pfipadi GR-PRAT1 je klinicky k
nerozeznani od jinych forem PRA. Vék diagndzy je nejcastéji v relativné pozdnim véku, pfiblizné v Sesti
letech.

Mutace zpUsobujici GR-PRA1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinct P/P, ktefi maji
mutaci vobou kopiich SLC4A3 genu. Pfenasedi mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincii (N/P) bude teoreticky 25 %
potomkii zcela zdravych (N/N), 50 % potomkd prenasect (N/P) a 25 % potomki (P/P) zdédi od obou rodi¢t
mutovany gen a bude postizeno GR-PRAT.

V pripadé podezfeni, ze by pes mohl trpét retinalni atrofii, je doporuceno otestovat GR-PRA1 spolecné s
GR-PRA2 a PRA-prcd. S vysokou pravdépodobnosti v blizké budoucnosti dojde k objeveni i dalsi mutace
zodpovédné za vznik tohoto onemocnéni

Metoda: SOP171-GRPRAT1,2, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 25.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

Genomia s.r.o, Jana¢kova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéfeni zprévy je JOW8-34NJ-MDJ7-CQ19-92M2. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 11
Zpréva o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovana jinak nez celé. Vysledek se vztahuje pouze ke zkoudené poloZce.



O G E N D M I A Zprava o vysledku zkousky #126341
gene “z?:«r.m,‘\

Detekce mutace c.5G>A PRCD genu
zpUsobujici PRA-prcd u vice plemen psh

Vysetfovany Zéakaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkova
Jméno: Annie z Vraclavskych lest a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen

Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic

Registraéni &islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.03.2019
Vysetfovany material: stér Ustni sliznice
Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Moroslav Svatos

leledelc Mutace nebyla detekovana (N/N)

Vysvétlivky: N/N = norméini genotyp. N/P = pfenade¢ mutace. P/P = mutovany genotyp (u jedince se s nejvétii pravdépodobnosti
projevi onemocnéni). (N = negativni; P = positivni)

Komentar k vysledku

Byla vysetiena piitomnost ¢ absence mutace c.5G>A PRCD genu zplisobujici progresivni retinélni atrofii
(PRA-prcd) u mnoha psich plemen. Tato genetické porucha zplisobuje, Ze svétlocivné buriky sitnice (tycinky a
&ipky) postupné degeneruji a odumiraji. Vék nastupu i intenzita onemocnéni se odviji i od pfislusnosti ke
konkrétnimu plemeni. NejdFive ztraceji svou funkci ty€inky, u psa se toto projevuje no¢ni slepotou, a poté se
dostavuje i degenerace ¢ipk. Vétiina postizenych psti nakonec oslepne.

Mutace zptisobujici PRA-prcd je dédéna autosomélné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinca P/P, ktefi
maji mutaci v obou kopiich PRCD genu. Prenase¢i mutovaného genu N/P jsou Klinicky zdravi, ale mohou
prenéset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky 25 %
potomkii zcela zdravych (N/N), 50 % potomkii pfena3ecii (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi od obou rodicl
mutovany gen a bude postizeno PRA-prcd.

Je dulezité si uvédomit, Ze ne viechny retinalni onemocnéni jsou PRA a ne viechny PRA jsou formou
PRA-prcd. U fady plemen nebyla objasnéna dédiéna pficina jejich PRA. Nevylucuje se ani vicero mutaci
zodpovédnych za retinalni atrofii u jednoho plemene. Proto se doporucuje kazdoroéni o¢ni vysetieni
veterinarnim oftalmologem.

Analyzu proved|a laboratof PrcdTest, pobocka laboratofe Genomia.
Metoda: SOP122, real-time PCR-ASA

Datum vystaveni zpravy: 22.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zéstupce vedouci laboratofe

Genomia s.r.0, Janackova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéieni zpravy je DQJ1-MRA9-MR6Y-QTSE-TQ1M. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 11
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovana jinak nez celd. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



O GENOMIA Zprava o vysledku zkousky #126342

genetic laboratory Detekce mutace c¢.531-2A>G genu DND
zpUsobujici onemocnéni GRMD u zlatych
retrivrd

Vysetfovany Zékaznik

Vzorek: 19-07108 Bc. Michaela Kepkové
Jméno: Annie z Vraclavskych lest a luk U Velkého rybnika 2073/39
Rasa: Zlaty retriever 30100 Plzen
Mikrocip: 203 098 100 384 908 Czech Republic
Registraéni &islo: CLP/GR/18153

Datum narozeni: 19.4.2016

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 19.03.2019

Vysetfovany material: stér Gstni sliznice

Pfi odbéru byla ovérena identita jedince.

Oveéfil/a MVDr. Moroslav Svato$

Vysledek: Xn/Xn J
Komentaf k vysledku

Byla vy3etiena piitomnost ¢ absence mutace ¢.531-2A>G genu DND zplsobujici muskularni dystrofii u
zlatych retrivri (GRMD). GRMD je degenerativni svalové onemocnéni, zplsobujici ztratu aktivni svalové
hmoty a pohybové poruchy. Onemocnéni se obvykle vyskytuje u ténat ve véku 8 tydn(, jedinci s tézkou
formou onemocnéni umiraji brzy po diagnéze, zatimco psi s mirnéjsi formou mohou prezit nékolik let.
Mutace zpUsobujici GRMD je X-vazana recesivni choroba.

Samice maji chromozomy XX. Vzhledem k onemocnéni GRMD maji potom tfi moZnosti:

Xn/Xn - samice s dvéma normalnimi chromozomy X = normalni fenotyp

Xn/Xm - samice s jednim X normélnim (Xn) a jednim X mutovanym (Xm) = samice pfenasecka. Klinické
postizeni samic prenadecek je individudlni v zavislosti na inaktivaci X chromozomu.

Xm/Xm - samice se dvéma postizenymi chromozomy X = samice postizené chorobou GRMD

Samci nesou chromozomy XY a vzhledem k onemocnéni GRMD maji dvé moznosti:

Xn/Y - zdravy samec
Xm/Y - postizeny samec, zdédil od své matky mutovany chromozom X

Metoda: SOP172-GRMD, piimé sekvenovéani DNA

Datum vystaveni zpravy: 20.03.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zéstupce vedouci laboratore

o

Jupw?

Genomia s.r.0, Jana¢kova 51, 32300 Plzen, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kéd pro ovéfeni zpravy je TTQC-W46)-MBEJ-HCW9-EEH2. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni. 11
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela. Vysledek se vztahuje pouze ke zkousené polozce.



