0 G E N @ Mi A Zprava o vysledku zkousky #137907
laboratory Detekce mutace ¢.977delC genu FAM83H
zpUsobujici onemocnéni CKCSID u plemene

Cavalier King Charles Spaniel

Vysetiovany Zakaznik

Vzorek: 19-28918 Pavlina Lavickova
Jméno: Berry Arconte Cani Jablorova 2929/30
Rasa: Kavalir King Charles $panél 10600 Praha 10
Mikrocip: 945 000 006 044 622 Czech Republic

Registrac¢ni ¢islo: CMKU/CKC/15570/17/19
Datum narozeni: 02.08.2017

Pohlavi: samice

Datum pfijeti vzorku: 06.11.2019
Vysetfovany materidl: stér Gstni sliznice
Pfi odbéru byla ovérena identita jedince.
Ovéfil/a MVDr. Katefina Cerna

Vysledek: Mutace nebyla detekovéna (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)

Komentar k vysledku

Byla vysetfena pfitomnost ¢i absence mutace c.977delC FAM83H genu zp(sobujici onemocnéni CKCSID
(kongenitalni keratoconjuctivitis sicca s ichtysioformni dermatézou), obecné zndmé jako syndrom ,suchého
oka a kudrnaté srsti” (dry eye curly coat syndrome) u psti plemene Cavalier King Charles Spaniel. CKCSID je
dédi¢né onemocnéni ovliviujici zejména oci, kazi a drapy. U nemocnych dochazi ke snizeni produkce slz a
slzného filmu, coz vede k vysychani rohovky. Kiize na bfise je nadmérné pigmentovana a zrohovatéla.
Pretrvavajici odlupovani pokozky vede ke Skrabani. Polstarky tlap v ¢asné dospélosti nadmérné rohovati.
Vyskytuji se abnormality drépd, které zpusobuji bolest a kulhdni. Postizeny pes také casto inklinuje k
onemocnéni zubd.

Mutace zpUlsobujici CKCSID je dédéna autosomalné recesivné. Nemoc se projevi jen u jedinct P/P, ktefi maji
mutaci vobou kopiich FAM83H genu. Pfenase¢i mutovaného genu N/P jsou klinicky zdravi, ale mohou
prenaset mutaci na své potomky. V pfipadé kryti dvou heterozygotnich jedinct (N/P) bude teoreticky 25 %
potomk zcela zdravych (N/N), 50 % potomkd pfenasecd (N/P) a 25 % potomkd (P/P) zdédi od obou rodi¢t
mutovany gen a bude postizeno CKCSID.

Metoda: SOP171-CKCSID, fragmentacni analyza
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