Zprava o vysledku zkousky #135304

Detekce mutaci c.622-37-31del

a c.545_547dupACA LHX3 genu
zpUsobujicich onemocnéni hypofyzarni
dwarfismus u plemen Némeckého ovc¢aka,
Saarloosova a Ceskoslovenského vI¢aka

Vysetiovany Zakaznik
Vzorek: 19-23907 Jakub Castka
Jméno: Akira VI¢i sila Velenka 67
Rasa: Ceskoslovensky vi¢ak 289 12 Velenka
Mikrocip: 203 098 100 419 446 Czech Republic

Datum narozeni: 6.3.2018

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 28.08.2019
Vysetfovany material: krev

Pfi odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéfil/a Vetcentrum Duchek 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 vysetiena pfitomnost ¢i absence mutaci c.622-37-31del a ¢.545_547dupACA LHX3 genu zplsobujicich
onemocnéni hypofyzarni dwarfismus neboli nanismus u plemen Némeckého ovcaka, Saarloosova
a Ceskoslovenského vi¢dka. Onemocnéni je charakterizovdno degeneraci hypofyzy a naslednym

nedostatkem hypofyzarnich hormon0. Hlavnimi klinickymi projevy onemocnéni jsou zpomaleni rlstu,
pretrvavajici Sténédi srst s projevy alopecie. Postizena zvifata mohou mit béhem prvnich tydnd Zivota
normalni 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 jedincd, ktefi
maji mutaci v obou kopiich LXH3 genu (jedinci s vysledkem P/P, positivni/positivni). Pfenasec¢i mutovaného
genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou pfendset mutaci na své potomky.
V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude teoreticky 25 % potomk( zcela zdravych, 50 %
potomkl prenasecd a 25 % potomku zdédi od obou rodic¢t mutovany gen a bude postizeno dwarfismem.

Metoda: SOP171-dwarfism, fragmentacni analyza

Datum vystaveni zpravy: 02.09.2019
Jméno odpovédné osoby: Mgr. Markéta Dajbychova, zastupce vedouci laboratore
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