












Zpráva o výsledku zkoušky #131235

Detekce genových variant FGF5 genu
ovlivňujících délku srsti

u různých plemen psů

Výsledek: N/N

Zákazník
Martina Thorovská
Jaselská 790
50601 Jičín
Czech Republic

Vyšetřovaný
Vzorek: 19-15625
Jméno: Colin Freston
Rasa: Welsh Corgi Pembroke
Mikročip: 945 000 006 010 319
Registrační číslo: CMKU/WCP/1448/16
Datum narození: 14.4.2016
Pohlaví: samec
Datum přijetí vzorku: 14.06.2019
Vyšetřovaný materiál: stěr ústní sliznice
Při odběru byla ověřena identita jedince.
Ověřil/a MVDr. Lenka Čepková

Genomia s.r.o, Janáčkova 51, 32300 Plzeň, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kód pro ověření zprávy je 8NTE-93NY-M922-M81Y-R5EH. Jděte na www.genomia.cz pro ověření.
Zpráva o výsledku zkoušky nesmí být bez souhlasu laboratoře reprodukována jinak než celá. Výsledek se vztahuje pouze ke zkoušené položce.
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Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost genových variant c.284G>T (M1), c.556_571del16 (M3), c.559_560dupGG (M4),
c.578C>T (M5) genu FGF5 ovlivňující délku srsti u psů.

• V případě výsledku N/N – pes nenese žádnou variantu specifickou pro dlouhou srst – pes je krátkosrstý 
• V případě výsledku N/M1, N/M3, N/M4, N/M5 – pes přenáší dlouhosrstost – pes je krátkosrstý, ale při
vhodném křížení může dát dlouhosrsté potomky 
• V případě výsledku M1/M1, M3/M3, M4/M4, M5/M5 – pes nese dvě stejné varianty v genu FGF5 – pes je
dlouhosrstý
• V případě výsledku M1/M3, M1/M4, M1/M5, M3/M4, M3/M5, M4/M5 – pes je dlouhosrstý (složený
heterozygot, zdědil každou variantu od jiného rodiče)

Fenotyp dlouhé srsti je děděn autozomálně recesivně. U psů s dlouhou srstí se nachází stejné nebo různé
varianty na obou alelách, které jedinec zdědil od obou rodičů. V případě krytí dvou přenašečů dlouhé srsti
vznikne teoreticky 25 % dlouhosrstých potomků. V souvislosti s fenotypem dlouhé srsti byla zjištěna alelická
heterogenita, psi mohou být složení heterozygoté pro různé varianty.

U některých plemen nebyla doposud nalezena kauzální varianta pro fenotyp dlouhé srsti.

Metoda: SOP173-FGF5rflp-dog, 172-FGF5, přímé sekvenování DNA

Datum vystavení zprávy: 18.06.2019
Jméno odpovědné osoby: Mgr. Markéta Dajbychová, zástupce vedoucí laboratoře



Zpráva o výsledku zkoušky #168850

Detekce mutace c.118G>A v SOD1 genu
způsobující degenerativní myelopatii u psů

Výsledek: Mutace nebyla detekována (N/N)

Zákazník: Martina Thorovská, Jaselská 790, 50601 Jičín, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 21-03150
Datum přijetí vzorku: 09.02.2021
Vyšetřovaný materiál: krev

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: Colin Freston
Rasa: Welsh Corgi Pembroke
Mikročip: 945 000 006 010 319
Registrační číslo: CMKU/WCP/1448/16
Datum narození: 14.4.2016
Pohlaví: samec
Datum odběru: 08.02.2021
Při odběru byla ověřena identita jedince.
Ověřil/a MVDr. Lenka Čepková, KVL 6209

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

Kód pro ověření zprávy je N1MK-1WXM-NCR2-TQ6T-MJW4. Jděte na www.genomia.cz pro ověření.
Zpráva o výsledku zkoušky nesmí být bez souhlasu laboratoře reprodukována jinak než celá.
Výsledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl přijat. Genomia neodpovídá za správnost údajů poskytnutých zákazníkem. 1 / 1

Vysvětlivky: N/N = normální genotyp. N/P = přenašeč mutace. P/P = mutovaný genotyp (u jedince se s největší pravděpodobností
projeví onemocnění). (N = negativní; P = positivní)

Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.118G>A v SOD1 genu způsobující degenerativní myelopatii
(DM) u mnoha plemen psů. Tato mutace bývá někdy označována SOD1A. Nemoc se projevuje postupnou
ztrátou schopnosti pohybu, stav se zhoršuje až do úplného ochrnutí. Věk nástupu nemoci i míra závažnosti
projevů se mezi plemeny liší.

Mutace SOD1A je děděna autosomálně recesivně. Nemoc se projeví jen u jedinců, kteří mají mutaci v obou
kopiích SOD1 genu (jedinci s výsledkem P/P). Přenašeči mutovaného genu (jedinci s výsledkem N/P) jsou
klinicky zdraví, ale mohou přenášet mutaci na své potomky. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců
(N/P) bude teoreticky 25 % potomků zcela zdravých, 50 % potomků přenašečů a 25 % potomků zdědí od
obou rodičů mutovaný gen a bude postiženo degenerativní myelopatií.

Test nevylučuje existenci jiné, dosud neznámé, mutace způsobující DM. U bernských salašnických psů byla
identifikována ještě mutace SOD1B zodpovědná za vznik DM - tento test mutaci SOD1B nezohledňuje.

Analýzu provedla partnerská laboratoř. Genomia garantuje kvalitu práce svého partnera.

Metoda: SOP175-DM, real-time PCR-ASA

Datum vystavení zprávy: 19.02.2021
Datum provedení zkoušky: 09.02.2021 - 19.02.2021
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře



Zpráva o výsledku zkoušky #168851

Detekce mutace c.7437G>A exonu 43 VWF
genu způsobující onemocnění vWD typ I

Výsledek: Mutace byla detekována v heterozygotním stavu (N/P)

Zákazník: Martina Thorovská, Jaselská 790, 50601 Jičín, Czech Republic
Vyšetřovaný:
Vzorek: 21-03150
Datum přijetí vzorku: 09.02.2021
Vyšetřovaný materiál: krev

Údaje poskytnuté zákazníkem
Jméno: Colin Freston
Rasa: Welsh Corgi Pembroke
Mikročip: 945 000 006 010 319
Registrační číslo: CMKU/WCP/1448/16
Datum narození: 14.4.2016
Pohlaví: samec
Datum odběru: 08.02.2021
Při odběru byla ověřena identita jedince.
Ověřil/a MVDr. Lenka Čepková, KVL 6209

Genomia je zkušební laboratoř č.1549 akreditovaná ČIA podle ČSN EN ISO/IEC 17025:2018.
Genomia s.r.o, Republikánská 6, 31200 Plzeň, Czech Republic
www.genomia.cz, laborator@genomia.cz, tel: +420 373 749 999

Kód pro ověření zprávy je BKNM-TA4R-8N5C-WJQY-2NMN. Jděte na www.genomia.cz pro ověření.
Zpráva o výsledku zkoušky nesmí být bez souhlasu laboratoře reprodukována jinak než celá.
Výsledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl přijat. Genomia neodpovídá za správnost údajů poskytnutých zákazníkem. 1 / 1

Vysvětlivky: N/N = normální genotyp. N/P = přenašeč mutace. P/P = mutovaný genotyp (u jedince se s největší pravděpodobností
projeví onemocnění). (N = negativní; P = positivní)

Komentář k výsledku

Byla vyšetřena přítomnost či absence mutace c.7437G>A VWF genu způsobující deficit nebo poruchu funkce
vWF (von Willebrandova faktoru) nazývanou von Willebrandova choroba typu I (vWD I). VWD se projevuje
různě vážnými krvácivými stavy, které jsou nejvíce patrné v tkáních, kde krev protéká tenkými cévami. Jedinci
postižení vWD mají sklon ke krvácení z kůže a sliznic.

VWD typ I je se nejčastější a nejméně závažná forma vWD u savců. Nemoc je charakteristická nižší koncentrací
vWF v plazmě, struktura vWF bývá nenarušená.VWD typ I se vyskytuje např. u plemen bernský salašnický pes,
dobrman, manchester teriér, welsh corgi pembroke, pudl (všechny varianty), labradoodle, goldendoodle.

Mutace c.7437G>A způsobující vWDI je děděna autosomálně recesivně. Nemoc se projeví jen u jedinců P/P,
kteří mají mutaci v obou kopiích VWF genu. Přenašeči mutovaného genu N/P jsou klinicky zdraví, ale mohou
přenášet mutaci na své potomky. V případě krytí dvou heterozygotních jedinců (N/P) bude teoreticky 25 %
potomků zcela zdravých, 50 % potomků přenašečů a 25 % potomků zdědí od obou rodičů mutovaný gen a
bude postiženo vWDI.

Metoda: SOP182-vWDI, HRMA, v rozsahu akreditace

Datum vystavení zprávy: 18.02.2021
Datum provedení zkoušky: 09.02.2021 - 18.02.2021
Schválila: Mgr. Martina Šafrová, vedoucí laboratoře
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