[ 11 Zprava o vysledku zkousky #093294

genetic : Detekce mutaci ¢.622-37-31del
a c.545_547dupACA LHX3 genu
zpUsobujicich onemocnéni hypofyzarni
dwarfismus u plemen Némeckého ovcaka,
Saarloosova a Ceskoslovenského vi¢éka

Vysetiovany Zakaznik
Vzorek: 17-10921 Jakub Céastka
Jméno: Bila Cita VICi stin Velenka 67
Rasa: Ceskoslovensky vi¢dk 289 12 Velenka
Mikrocip: 968 000 010 480 803 Czech Republic

Registracni ¢islo: CMKU/CSV/4318/15
Datum narozeni: 17.10.2015

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 20.04.2017
Vysetfovany material: krev

Pti odbéru byla ovéiena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Lukas Duchek

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

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

Komentafi k vysledku

Byla vyietfena pfitomnost ¢i absence mutaci c.622-37-31del a c.545_547dupACA LHX3 genu zplsobujicich
onemocnéni hypofyzarni dwarfismus neboli nanismus u plemen Némeckého ovcédka, Saarloosova
a Ceskoslovenského vl¢dka. Onemocnéni je charakterizovdano degeneraci hypofyzy a naslednym
nedostatkem hypofyzarnich hormont. Hlavnimi klinickymi projevy onemocnéni jsou zpomaleni ristu,
pretrvavajici sténéci srst s projevy alopecie. Postizend zvitata mohou mit béhem prvnich tydnl Zivota
normélni velikost. V obdobi mezi 3. a 4. mésicem véku jsou rozdily jiz evidentni.

Mutace zpUsobujici dwarfismus jsou dédény autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinc(, ktefi
maji mutaci v obou kopiich LXH3 genu (jedinci s vysledkem P/P, positivni/positivni). Pfenaseéi mutovaného
genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou pFenaiet mutaci na své potomky.
V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedincll (N/P) bude teoreticky 25 % potomki zcela zdravych, 50 %
potomki pfenasecl a 25 % potomkd zdédi od obou rodi¢d mutovany gen a bude postizeno dwarfismem.

Metoda: SOP171-dwarfism, fragmentacni analyza
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