Zprava o vysledku zkousky #278557
Detekce mutace ¢.1006_1019del genu
ABHDS5 zpUsobuijici ichtyézu 2

u zlatych retrivr(

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

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

Vysledek: Mutace nebyla detekovana (N/N)

Komentaf k vysledku

Byla vysetiena pfitomnost ¢i absence mutace c.1006_1019del genu ABHD5 zpusobujici ichtydzu 2 u zlatych
retrivrQ. Prvni pfiznaky odlupovani Supinek klze se zacinaji rozvijet brzy po narozeni, mira projevu symptomu
se mezi jedinci lisi - od pocatecni mirné tvorby svétlych Supin az po postupné vytvareni vétsich ploch
tmavych Supin. V nékterych pfipadech také dochazi k sekundarnim infekcim v postizenych mistech kéze
vlivem plisobeni bakterii ¢i plisni. U zlatych retrivrli se vyskytuje jesté recesivné dédi¢na ichtydza 1, ktera je
zplUsobena mutaci v genu PNPLAT.

Mutace zpUsobujici ichtyézu 2 je dédéna autosomaélné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji
mutaci v obou kopiich ABHD5 genu (jedinci s vysledkem P/P, positivni/positivni). Pfenase¢i mutovaného
genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou pfendSet mutaci na své potomky. V
pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinch (N/P) bude teoreticky 25 % potomkd zcela zdravych, 50 %
potomkl prenasecd a 25 % potomkd zdédi od obou rodi¢l mutovany gen a bude postizeno ichtyézou.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.11.2024
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 06.11.2024
Schviélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",

NN\
Genomia s.r.o, Republikanska 6, 31200 Plzen, Czech Republic ;j;/\\g//..m\gg
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999 /77}\} 9

Kéd pro ovéreni zpravy je 8X98-K757-NYH3-8371-8DHE. 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 zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem.



Zprava o vysledku zkousky #278558

Detekce mutace ¢.531-2A>G genu DMD
zpusobujici onemocnéni GRMD u zlatych
retrivr(l

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

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

Vysledek: Xn/Xn

Komentaf k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace ¢.531-2A>G genu DMD zpUsobujici muskularni dystrofii u
zlatych retrivrl (GRMD). GRMD je degenerativni svalové onemocnéni, zpUsobujici ztrdtu aktivni svalové
hmoty a pohybové poruchy. Onemocnéni se obvykle vyskytuje u $ténat ve véku 8 tydnd, 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 = normélni fenotyp

Xn/Xm - samice s jednim X normalnim (Xn) a jednim X mutovanym (Xm) = samice prenasecka. Klinické
postizeni samic pfenasecek 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: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.11.2024 TN
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 06.11.2024 €
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",
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Genomia s.r.o, Republikanska 6, 31200 Plzen, Czech Republic ;j;/\\g//..m\gg
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Kod pro ovéreni zpréavy je CTD5-WNNH-JJC3-F2C8-H8MQ. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem.



Zprava o vysledku zkousky #278559

Detekce mutace ¢.5G>A PRCD genu
zpusobujici PRA-prcd u vice plemen psi

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Irena Ruskova, 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 c.5G>A PRCD genu zpUsobujici progresivni retindlni atrofii
(PRA-prcd) u mnoha psich plemen. Tato geneticka porucha zpUsobuje, ze svétlocivné bunky sitnice (tycinky a
¢ipky) postupné degeneruji a odumiraji. Vék nastupu i intenzita onemocnéni se odviji i od pfislusnosti ke
konkrétnimu plemeni. Vétsina postizenych pst nakonec oslepne.

Mutace zpUsobujici PRA-prcd je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinctl P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich PRCD 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 PRA-prcd.

Je dllezité si uvédomit, Ze ne vsechny retindlni onemocnéni jsou PRA a ne vsechny PRA jsou formou
PRA-prcd. U fady plemen nebyla objasnéna dédi¢na pficina jejich PRA. Nevylucuje se ani vicero mutaci
zodpovédnych za retindlni atrofii u jednoho plemene. Proto se doporucuje kazdoro¢ni ocni vysetreni
veterindrnim oftalmologem.

Analyzu provedla partnerska laboratof.
Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 06.11.2024 &
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 06.11.2024 | 3
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

Kod pro ovéreni zprévy je 4QYM-442F-WC82-6EN6-4E66. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



Zprava o vysledku zkousky #278560

Detekce mutace c.934_935delAG genu
CLNS5 zpusobujici NCL u zlatych retriever(

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Irena Ruskova, 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 vysetiena ptitomnost ¢i absence mutace ¢.934_935delAG genu CLN5, kterd zpUsobuje neurondlni
ceroidni lipofusinézu (NCL) u zlatych retriever(. Pro onemocnéni NCL které je charakteristické shromazdovani
lipopigment( (ceroidu a lipofuscinu) v lysozomech. Onemocnéni se projevuje progredujicimi neurologickymi
pfiznaky, véetné dezorientace, zhorseni motorickych funkci, Uzkosti, agrese, zachvatl a potizi s pfijmem
potravy. Obvykle dochazi i ke zhorseni az ztraté zraku. Pocatek a klinicky pribéh choroby jsou znacné
proménlivé a individudlni. Pfiznaky se =zacinaji nejcastéji projevovat po 15 mésicich véku. Mira
neurodegenerace se s vékem zvysuje, u viech postizenych jedinci se vyvinou psychické abnormality a kiece.
Pozorovany mohou byt i zmény v chlizi a postaveni - klopytava chiize, ztuhlost nohou, ties.

Mutace zpUsobujici NCL u zlatych retriever(l je dédéna autosomalné recesivné. To znameng, Ze se nemoc
rozvine pouze u jedincl P/P, ktefi zdédi od obou svych rodi¢li mutovany gen. Prenase¢i mutovaného genu
N/P jsou klinicky zdravi, ale prenaseji nemoc na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinc(
(N/P) bude teoreticky 25 % potomkd zcela zdravych (N/N), 50 % potomk( prenasecli (N/P) a 25 % potomku
(P/P) zdédi od obou rodi¢l mutovany gen a budou postizeni NCL.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs

Datum vystaveni zpravy: 06.11.2024
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 06.11.2024
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe

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 1JRF-H61B-K7F8-48BB-JEY7. 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 zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



Zprava o vysledku zkousky #278561

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

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Irena Ruskova, 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 vysSetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.669delA v TTC8 genu zpusobujici onemocnéni GR-PRA2
(Golden Retriever progresivni retinalni atrofie) u plemene zlaty retriever. Onemocnéni se vyznacuje ztratou
zraku v dusledku degenerace fotoreceptorovych bunék sitnice. Vétsina piipadld GR-PRA2 je klinicky k
nerozeznani od jinych forem PRA. Vék diagndzy je nejcastéji v relativné pozdnim véku, pfiblizné v péti letech.

Mutace zpUsobujici GR-PRA2 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich TTC8 genu. Pfenaseci mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou prenaset
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 GR-PRA2.

V ptipadé podezieni, Ze by pes mohl trpét retindlni atrofii, je doporu¢eno otestovat GR-PRA2 spole¢né s
GR-PRAT a PRA-prcd. S vysokou pravdépodobnosti v blizké budoucnosti dojde k objeveni i dalsi mutace
zodpovédné za vznik tohoto onemocnéni

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.11.2024
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 06.11.2024 S certifip
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe <

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",

NN\
Genomia s.r.o, Republikanska 6, 31200 Plzen, Czech Republic ;j;/\\g//..m\gg
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Kéd pro ovéieni zprévy je JTKT-YH8R-48NE-3NNN-JDQB. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



Zprava o vysledku zkousky #278562

Detekce mutace 2601_2602insC v genu
SLC4A3 zplsobujici onemocnéni GR-PRA1
u plemene zlaty retriever

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.
Ovéil/a Ing. Irena Ruskova, 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 2601_2602insC v genu SLC4A3 zpUsobujici onemocnéni
GR-PRAT1 (Golden Retriever progresivni retindlni atrofie) u plemene zlaty retriever. Onemocnéni se vyznacuje
ztratou zraku v dusledku degenerace fotoreceptorovych bunék sitnice. Vétsina pripadd GR-PRA1 je klinicky k
nerozeznani od jinych forem PRA. Vék diagnézy je nejcastéji v relativné pozdnim véku, pfiblizné v esti letech.

Mutace zpUsobujici GR-PRA1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincl P/P, ktefi maji
mutaci v obou kopiich SLC4A3 genu. Prenadec¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V piipadé kryti dvou heterozygotnich jedincd (N/P) bude teoreticky 25 %
potomku zcela zdravych (N/N), 50 % potomkl prenasect (N/P) a 25 % potomk( (P/P) zdédi od obou rodicu
mutovany gen a bude postizeno GR-PRA1.

V ptipadé podezieni, Ze by pes mohl trpét retindlni atrofii, je doporu¢eno otestovat GR-PRA1 spole¢né 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: 01.11.2024
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 01.11.2024 S certifip
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe <

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 TDTA-XJAR-RD7A-12NT-H915. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem. 1/1



Zprava o vysledku zkousky #278563

Detekce mutace
€.1445_1447delinsTACTACTA genu PNPLA1
zpUsobuijici ichtyézu 1 u zlatych retrivri

Zakaznik: Jan Soucek, Malesicka naves 157/32, 31800 Plzen-Malesice, Czech Republic
Vysetfovany:

Vzorek: 24-43211

Datum pfijeti vzorku: 30.10.2024

Vysetfovany materidl: stér Ustni sliznice

Udaje poskytnuté zékaznikem

Jméno: Amelie Bohemia Stella

Rasa: Zlaty retriever

Mikrocip: 203164000154512

Registracni &islo: CLP/GR/24855

Datum narozeni: 16.04.2023

Pohlavi: samice

Datum odbéru: 27.10.2024

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

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

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 ptitomnost ¢i absence mutace c.1445_1447delinsTACTACTA genu PNPLA1 zpUsobujici
ichtyézu 1 u zlatych retrivrG. U nemocnych $ténat se jiz brzy po narozeni objevuje Supinaténi klze,
odlupovani kdze pretrvava po cely zivot jedince. Postupné Supinky tmavnou, klze se s vékem jedince stava
suchou a drsnou. Toto onemocnéni vétsinou nezplsobuje svédéni. U tézce postizenych jedinc mohou
onemocnéni komplikovat sekundarni bakteridlni, plisnové nebo parazitarni infekce. U zlatych retrivr(i se
vyskytuje jesté recesivné dédic¢na ichtydza 2, ktera je zplsobena mutaci v genu ABHD5.

Mutace zpUsobujici ichtyézu 1 je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedincd, ktefi maji
mutaci v obou kopiich PNPLA1 genu (jedinci s vysledkem P/P, positivni/positivni). Pfenasec¢i mutovaného
genu (N/P, tzn. negativni/positivni) jsou klinicky zdravi, ale mohou prendSet mutaci na své potomky. V
pripadé kryti dvou heterozygotnich jedincG (N/P) bude teoreticky 25 % potomkl zcela zdravych, 50 %
potomkl pfenasecd a 25 % potomkd zdédi od obou rodi¢ti mutovany gen a bude postizeno ichtyézou.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs, v rozsahu akreditace

Datum vystaveni zpravy: 06.11.2024
Datum provedeni zkousky: 30.10.2024 - 06.11.2024
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratore

Genomia je zkuebni laboratof ¢.1549 akreditovana CIA podle CSN EN ISO/IEC 17025:2018. ",
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Kéd pro ovéieni zprévy je 7W6R-C153-ACTT-CBFC-7TTQ. 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 zkousenému vzorku, tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost Gdajl poskytnutych zakaznikem.



