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Genetické ochorenia psov

e A

e Achromatopsia (denna slepota) (ACHM-1)

Achromatopsia ACHM je vrodené ochorenie, pri ktorom nie su spravne vyvinuté capikové
bunky sietnice, ktoré su zodpovedné za farebné videnie. Tieto bunky su najddlezitejsie pre
videnie za denného svetla, preto sa tato porucha nazyva aj denna slepota. Prvé priznaky su
u postihnutych psov viditelné od 8. - 10. tyzdna Zivota. Psy nie si schopné vidiet za denného
svetla. Vyhybaju sa jasnym svetelnym podmienkam, pretoze by im mohli spdsobit bolest. Pri
slabom osvetleni su ich zrakové funkcie porovnatelné s normalnymi psami.

Plemeno: nemecky ovciak, labradoodle, labradorsky retriver

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: CNGA3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8166



e Afibrinogenémia (AFG)

Typickymi priznakmi poruch krvacania su predizeny &as zrazania, krvacanie z pupoénika,
sliznic, do kibov a tvorba hematémov. Mézu viest k nekontrolovanému zavaznému krvacaniu
pri operaciach, poraneniach alebo aj spontanne. U jazvecikov sa zistilo, Ze geneticky variant
génu FGA (fibrinogénovy retazec alfa) suvisi s afibrinogenémiou, ktora vedie k zdvainému
sklonu ku krvacaniu. Afibrinogenémiu charakterizuje nepritomnost koagulacného faktora |
(fibrinogénu), glykoproteinu s Ustrednou uUlohou v poslednom kroku koagulac¢nej kaskady
v hemostaze. Postihnuté psy vykazuju extrémne prediZzeny ¢&as zrazania pri roznych
koagulacnych testoch (PT, aPTT, TT), ale normalnu aktivitu faktorov II, V, VIl a X a normalny
pocet trombocytov.

Plemeno: jazvecik (dlhosrsty / kratkosrsty / hrubosrsty)

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: FGA

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8737

e Akatalazémia

Akatalazémia je charakterizovand nedostatkom enzymu kataldzy, ktory je doéleZity pre bunkovu
obranu pri oxida¢nom strese. Postihnuté psy trpia vredmi a odumieranim tkaniva v Ustnej
dutine. Toto ochorenie bolo rozpoznané len v laboratérnej kolénii psov plemena bigel. Fenotyp
akatalazémie zaujal najméa ako zvieraci model ludského ochorenia nazyvaného Takaharova
choroba.

Plemeno: bigel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CAT

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8552

e Alexandrova choroba (AxD)

Alexandrova choroba je smrtelnd neurodegenerativna porucha dysfunkcie astrocytov
u Cloveka, ktora je vacsSinou spOsobena chybnou varidciou gliového fibrildrneho proteinu
(GFAP), ktory je hlavnou sucastou siete intermediarnych vlakien astrocytov. Podobna porucha
sa zistila aj u labradorského retrivera. U psa sa vyvinula postupne sa zhorSujuca tetraparéza
so spastickym postavenim hrudnych kondatin a splostenym hrudnikom. Nesk6ér sa prejli
myoklonické zasklby v oblasti hlavy a krénej chrbtice, chybajice patelarne reflexy, slabost



na Styroch koncatinach a mierna generalizovana svalova atrofia. Mlada bolo vo veku 4,5
mesiaca eutandzované.

Plemeno: labradorsky retriver, labradoodle

Dedi¢nost: autozomdlne dominantna

Gén: GFAP

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8601

¢ Amelogenesis imperfecta (Al) / Familidrna hypoplazia skloviny (FEH)

Amelogenesis imperfecta alebo familidrna hypoplazia skloviny (FEH) je dediény stav
deformdcie zubnej skloviny. Pri¢inou je mutacia génu ENAM alebo ACP4, ktora narusa tvorbu
enamelu, doleZitej zlozky zubnej skloviny. Postihnuté zvieratd maju tenké, Spicaté zuby
s tenkou hnedou zubnou sklovinou. Napriek tomuto stavu sa nezdd, Ze by zuby boli
nachylnejsSie na zubné kazy.

Plemeno: akita, americka akita, parson russell teriér, samojed, taliansky chrtik
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ACP4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8303

e Anhidroticka ektodermalna dysplazia (XHED)

Anhidrotickd ektodermadlna dysplazia (XHED) je dedi¢né ochorenie u plemena nemecky
ovciak, ktoré sa vyznacuje hypotrichézou, znizenym poctom potnych Zliaz a chybajucimi alebo
malformovanymi zubami. Ochorenie je spdsobené genetickou variaciou génu Ectodysplasin A
(EDA). Ectodysplasin sa podiela na morfogenéze organov odvodenych z ektodermy, ako je koza,
premolarov a rezdkov chyba alebo ma kuzelovity tvar. V d6sledku oslabeného imunitného
systému maju postihnuté psy zvysené riziko plucnych infekcii. Okrem toho postihnuté psy ¢asto
trpia chronickym vytokom z nosa a vyvijaju sa u nich suché oci s ulceraciou rohovky, ako aj
demodikdza (psi kozny parazit), ktord je rezistentna na liecbu. Ochorenie sa dedi recesivnym
sposobom na chromozdéme X.

Plemeno: nemecky ovciak

Dedi¢nost: X — chromozomalne recesivna

Gén: EDA

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria
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Cislo vysetrenia: je mozné objednat len v rdmci kombinacie “LABOGenetics XXL pes”

e Anomalia oka kdlii (CEA)

CEA je dedi¢na ocna porucha psov, pri ktorej je rézne naruseny vyvoj chorioretindlneho
a skleralneho systému. Hlavnou zmenou, ktord je pritomnd u psov s CEA, je hypoplazia
(nedostato¢ny vyvoj) cievovky, doleZitej vrstvy oka, ktord zo zadnej strany pokryva sietnicu.
V rdmci rozsireného fenotypu CEA sa méZe v disku zrakového nervu, alebo v jeho blizkosti,
vytvorit kolobdm alebo diera. Stupen tychto abnormalit sa u jednotlivych psov liSi od mierneho
ochorenia aZ po Uplnu slepotu. Abnormalita sa moze diagnostikovat vo velmi mladom veku
a nie je progresivna. Na CEA vSak neexistuje Ziadna liecba. Zakladné znaky, choroidalna
hypopldzia a kolobdm, sa objavuju pocas vyvoja oka a u dospelych zvierat sa stavaju stabilnymi.
Mutaciu, ktora by mala spdsobovat CEA, publikovala skupina Elaine A. Ostranderovej
z Pensylvanskej univerzity v USA. Delécia 7,8 kb v géne NHEJ1 sa vyskytuje spolu s CEA
u viacerych plemien psov. Tato oblast pokryva vysoko konzervovanu vazbovi doménu pre
regulacné proteiny, ktoré su potrebné pre viaceré vyvojové procesy.

Plemeno: australska kelpie, australsky ovciak, border kdlia, bradatd koélia, boykin Spaniel,
dlhosrsty vipet, hokkaido, kdlia (dlho- / kratkosrstd), lancashire heeler, miniaturny americky
ovciak, nova scotia duck tolling retriever, silken windhound, Seltia

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: NHEJ1
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8304

e Anomalia spravania

Malinois je varieta belgického ovéiaka a je znamy ako aktivny, inteligentny a pracovity pes,
ktory vykazuje vynimocne vysoku Uroven energie a uvedomelosti. Vzhladom na tieto vilastnosti
by kazdodenna manipulacia s malinoisom mohla byt naro¢na pre majitelov psov, ktori nie su
pripraveni poskytnit mu potrebny pohyb. Na druhej strane v3ak robia z malinoisa
vynikajuceho pracovného psa na osobnu ochranu, policajnd pracu alebo Sport (napriklad
agility alebo Sportovu obranu). Okrem Zelanej kontrolovanej agresie, ktora je vyprovokovand
a jasne suvisi s presne vymedzenou situaciou (cielend agresia), niektori majitelia uviedli, Ze ich
malinois vykazoval nepredvidatelnl a epizodicku agresiu, ktora ho robi tazko ovladatelnym
a dokonca nebezpeénym. NeZiadlca agresia sa opisuje ako spontanna a bez zjavného spustaca.
Pocas tychto faz agresie su psy Uplne neovladatelné s nepritomnym pohladom. Nereaguju uz
na podnety z prostredia, prejavuje sa u nich hryzenie majitela alebo dokonca zachvaty. Zistilo
sa, Zze tandemovy opakovany variant v géne pre dopaminovy transportér (SLC6A3) je s vacSou
pravdepodobnostou pritomny u psov, ktoré vykazujui tuto nepredvidatelnd agresiu. Boli
identifikované tri moiné alely tohto génu: Alely AO a A10 nie suU spojené s neZiaducim



spravanim, zatial ¢o alela A22 je spojend s neziaducou agresiou. U psov, ktori su heterozygoti
pre A22 (AO/A22 alebo A10/A22), sa uvadza spravanie, ktoré niektori majitelia povazuju
za nepriaznivé a/alebo potencidlne neZiaduce. Psy s najextrémnejSim spravanim vsak maju
skor homozygotny genotyp A22/A22.

Upozoriiujeme, Ze spravanie sa okrem tohto genetického variantu sklada z mnohych dalSich
faktorov, ktoré mozu ovplyvnit, alebo vyvolat agresivne spravanie (napr. bolestivé ochorenia,
pretrvavajuci stres z prostredia alebo nevhodné vychovné metddy). Okrem toho tento test
poskytuje informdcie len o jednej genetickej predispozicii psa. Tento vysledok neumoziiuje
Ziadny predpoklad o skuto¢nej cvicitelnosti alebo komunikativnom spravani psa.

Plemeno: belgicky ovciak (malinois)

Dediénost: pozri text

Gén: SLC6A3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8614

e Brachyuria (pahylovy chvost)

Vzhlad psov sa li§i farbou srsti, dizkou srsti, ako aj dizkou chvosta. Najma dizka chvosta dodava
vacsine plemien psov charakteristicky vzhlad. Vo vacSine krajin je kupirovanie chvosta
zakdzané. Geneticka analyza umoznuje potvrdit prirodzeny povod kratkeho chvosta. Pri pareni
dvoch heterozygotnych psov sa zniZuje pocetnost vrhu, pretoZze homozygotny genotyp je
letalny. To je dalSi dovod na vykonanie genetického testu. U tychto Siestich plemien neexistuje
Ziadna korelacia medzi analyzovanou mutdciou a kratkym chvostom: bostonsky teriér, anglicky
buldog, king charles Spaniel, maly bradac, parson russell teriér, rotvajler.

Plemeno: ardénsky buviér, australsky ovciak, australian stumpy tail cattle dog, brazilsky teriér,
bretdnsky Spaniel, burbonsky stavac, chorvatsky ovciak, dansk-svensk gardshund, jack russell
teriér, karelsky medvedi pes, miniaturny americky ovéiak, mudi, polsky nizinny ovciak,
pyrenejsky ovciak, rakusky piné, savojsky ovciak, Siperka, Spanielsky vodny pes,
vaestgoetlandsky Spic, welsh corgi (cardigan, pembroke)

Dediénost: autozomalne dominantna
Gén: TBXT
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8219



e Congenital Mirror Movement Disorder 1 (CMM1)

Congenital Mirror Movement Disorder 1 (CMM1) vyskytujuci sa u plemena weimarsky stavac,
je autozomdlne recesivne ochorenie pohybového apardtu sposobené neurologickou
vyvojovou chybou.

U cicavcov vidy jedna polovica mozgu spravuje druhu polovicu tela. To znamend, Ze nervy
z lavej polovice mozgu inervuju pravu polovicu tela a naopak. Aby kontrola pohybu fungovala
spravne, nervové drahy v mieche musia v jednom momente prebiehat len na jednej strane
tela. U psov s CMM1 je tento prisny poriadok naruseny a nervové drahy v mieche sa prepinaju
na obe strany. V désledku toho sa psy nemozu zamerat ani na favu, ani na pravd panvovu
koncatinu, ale vidy skacu oboma nohami. KedZe tato chédza pripomina poskakovanie kralika,
ochorenie sa nazyva aj Bunny Hopping Syndrome (BHS1). Na rozdiel od syndrému trasiceho
sa Steniatka u weimarskych stavacov sa chodza Steniat postihnutych BHS1 podla suéasnych
poznatkov nezlepsuje, ¢o zvycajne vedie k eutanazii.

Plemeno: weimarsky stavac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: EFNB3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8878

« C

e (3 - deficit (C3)

Tretia zlozka (C3) komplementového systému zohrava délezitu ulohu v imunitnej odpovedi
na mikroby, ako su baktérie, huby alebo parazity. Mutacia znemoznuje tvorbu funkénych
jednotiek C3 a retazec obrannych mechanizmov je tak preruseny. Postihnuté psy vykazujd
vysSiu nachylnost na bakteridlne infekcie. U tychto psov sa casto diagnostikuje
glomerulonefritida sp6sobena odumieranim buniek komplementového systému v zavislosti
od nedostatku C3.

Plemeno: bretdnsky Spaniel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: C3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8184



e Canine multiple system degeneration (CMSD)

Canine multiple system degeneration (CMSD) je smrtelnd dedi¢nda pohybova porucha.
U postihnutych psov sa vo veku 3-6 mesiacov vyvinie cerebeldrna ataxia. Prvym klinickym
priznakom je zvycajne tremor hlavy, neskér porucha pohybov hrudnikovych koncatin.
V dobsledku postupujicej nestability sa CcastejSie vyskytuju pady. Vacésina psov bola
eutanazovana vo veku 1 - 2 rokov.

Plemeno: Cinsky chocholaty pes, kerry blue teriér

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: SERAC1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8575

e Centronukledarna myopatia (CNM)

Centronukledrna myopatia (CNM) u labradorskych retriverov, predtym znama ako dedi¢na
myopatia labradorskych retriverov (HMLR), sp6sobuje dysplaziu svalov. Preto postihnutym
psom chybaju Sfachové reflexy a priberaju menej ako Steniatka rovnakého veku (4 tyzdne).
Zjavné priznaky CNM sa prvykrat objavuju v 12. aZz 20. tyZzdni a zahfiaju celkovi amyosténiu,
abnormalnu a nedikovnu chddzu a problémy s prehitanim. Postihnuté zvieratd vykazuju nizku
vydrz a pri vystaveni chladu kolabuju. Stres sp6sobuje amyotrofiu, ktord niekedy postihuje
svaly hlavy. Rovnaké ochorenie sa objavuje aj u nemeckej dogy.

Dalsi variant bol zisteny v stvislosti s myopatiou u plemena jagd teriér. U tohto plemena sa
ochorenie nazyva aj metabolickd myopatia vyvolana cvicenim (EIMM). EIMM je spOsobena
autozomalne recesivne dedicnym deficitom acyl-CoA dehydrogenazy (VLCAD), a teda oxiddcie
mastnych kyselin, o ma za nasledok nedostatocnu produkciu energie vo svaloch. Postihnuté
psy vykazuju priznaky slabosti vyvolanej cvi¢enim, bolesti svalov, rabdomyolyzu a hnedasté
sfarbenie mocu pocas cvicenia alebo po nom. To je dovod, preco by sa tieto psy nemali
pouzivat ako polovnicke psy, pretoze po 30 az 120 minutach cvi¢enia skolabuju a vznika u nich
tetraparéza az tetraplégia.

V dosledku poskodenia svalov sa pri analyze krvi zistili zvySené hodnoty aktivity kreatinkinazy
(CK) a alaninaminotransferazy (ALT), ako aj zvySené koncentracie tetradecenoylkarnitinu
(C14:1). Prvé priznaky sa mozu pozorovat vo veku 7 az 24 mesiacov.

Plemeno: jagd teriér, labradoodle, labradorsky retriver, nemecka doga
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ACADVL jagd teriér, BIN1 nemecka doga, PTPLA labradorsky retriver
Trvanie testu: 5 - 7 dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8073



e Cerebelarna ataxia (CA)

Cerebeldrna ataxia u talianskeho spinone je progresivne neurodegenerativne ochorenie
postihujuce mozocek. Mozocek je ¢ast mozgu, ktora je doleZita na kontrolu pohybu. Typickymi
priznakmi ochorenia su hypermetria a hyperextenzia, nekoordinované pohyby (ataxia),
poruchy rovnovahy, tras hlavy a penduldrny nystagmus. Poruchy chddze sa zvycajne zacinaju
objavovat vo veku Styroch mesiacov a ¢asom progreduju, takZe postihnuté psy neboli schopné
postavit sa a museli byt eutanazované v priemere v jednom roku Zivota. Dedi¢né ochorenie je
spbsobené rozsirenim opakujucej sa sekvencie baz v géne ITPR1, ktory kéduje vapnikovy kanal,
ktory sa podiela na mnohych bunkovych procesoch vratane bunkového delenia, synaptického
prenosu a expresie génov. Pomocou genetického testu mozno ochorenie diagnostikovat
u psov, ktori uz vykazuju priznaky. Okrem toho sa daju spolahlivo identifikovat prendasatelia
ochorenia, aby sa vyberom vhodného chovného jedinca predislo vzniku postihnutych Steniat.

Plemeno: taliansky spinone
Dediénost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 4 - 6 tyZdiiov po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8772

e Cerebelarna ataxia (CA1)

U plemena belgicky ovc€iak bol identifikovany autozomalne recesivny variant génu RALGAPA1
spoOsobujuci cerebeldrnu ataxiu (CA1). U postihnutych Steniat dochadza k dysfunkcii mozocku
a v porovnani so zdravymi surodencami su menej aktivne a ¢ulé. U Steniat sa prejavuje Siroky
postoj a ataktickd ch6dza, prehnané pohyby pri ch6dzi, ako aj potdcanie sa a tremor hlavy.
MoZu sa zistit aj mierne proprioceptivne deficity a okulovestibuldrna reakcia sa zda byt
normalna aZ znizena. Klinické vySetrenia mozgovomiechového moku a krvi zostavaju bez
zmien. CA1 ma skory nastup priblizne vo veku 4 tyzdnov, ked sa zvysuje aktivita a pohyblivost
Steniat. V niektorych pripadoch priznaky pomaly progredovali, ¢o si vyZiadalo eutanaziu Steniat
vzhladom na zavaznost priznakov vo veku 5 tyzdriov. V inych pripadoch boli klinické priznaky
stabilné aZz do veku 11 tyzdriov a psy dosiahli dospelost bez zjavného zhorsenia priznakov.
U plemena pyrenejsky horsky pes bol identifikovany autozomdlne recesivny variant v géne
SACS, ktory spOsobuje cerebelarnu ataxiu s nastupom priblizne vo veku 4 mesiacov. Prvymi
klinickymi priznakmi s nemotornost, nekoordinované spravanie a tazkosti pri chodzi
na klzkom povrchu. Postihnuté sterata sa zdrahaju vystupovat, alebo zostupovat po schodoch
a Casto hladaju ploty alebo steny, o ktoré by sa mohli pri chodzi opriet, a ak je to mozné, radsej
si [ahnu (napr. pri jedle). Priznaky ¢asom pomaly progreduju, ¢o vedie k nervovo-svalovej
slabosti ako dominantnému priznaku. Cvi¢enie nevedie k zhorSeniu priznakov. Vysetrenia krvi
nepreukazali Ziadne abnormality. MRI a patologické vySetrenia odhalili ndpadne zmensenie
mozocku. Vacésina psov bola eutanazovana vo veku 4 - 7 rokov.

Plemeno: belgicky ovéiak (groenendael, laekenois, malinois, tervueren), pyrenejsky horsky pes

Dediénost: autozomalne recesivna



Gén: RALGAPA1
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8860

e Cerebelarna degeneracia s myozitidou (CDMC)

V géne SLC25A12 bola identifikovand mutacia, ktord spdsobuje Cerebeldrnu degeneraciu
s myozitidou (CDMC) u plemena nova scotia duck tolling retriever. U postihnutych psov sa
prvé priznaky objavia vo veku od 10 tyzdnov do 6 mesiacov. Klinickymi priznakmi su
generalizovana ataxia a hypermetria. U jedného zo Styroch postihnutych psov zaradenych do
Studie sa vyskytol aj tremor hlavy, u ostatnych sa prejavovala generalizovana nervovo-svalova
slabost vratane intolerancie cvicenia, epizodického kolapsu, strnulej chddze a krélicieho
poskakovania. Daldimi priznakmi st oneskorenie skakania a zniZenie stahovacich reflexov na
vSetkych Styroch koncatinach. VysSetrenie magnetickou rezonanciou ukazalo bilaterdline
symetrické |ézie v mozocku a multifokalne |ézie v Zuvacich svaloch. Biopsia preukazala vldknovu
invazivnu lymfohistiocytovid myozitidu a vsére boli namerané zvySené koncentracie
kreatinkinazy.

Plemeno: nova scotia duck tolling retriever

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC25A12

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8788

e Cereberalna dysfunkcia (CDFS)

Mozgova dysfunkcia u plemena stabyhoun je dedi¢né ochorenie mozgu. Genetickd mutacia
spoOsobuje strukturalnu zmenu transportnych systémov pre neurotransmitery. V dosledku tejto
poruchy su narusené viaceré procesy v centralnom nervovom systéme. Klinicky postihnuté
zvieratda vykazuju velké mnoizstvo roéznych neurologickych priznakov, ako je depresivne
spravanie, chédza v kruhu, obsedantné nuchanie a behanie dozadu.

Plemeno: stabyhoun

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC6A3

Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8314



e Cerebelarna hypoplazia (CH)

U bielych svajciarskych ovciakov bola identifikovanda mutacia v géne RELN, ktora spbsobuje
hypoplaziu mozocku (CH). Je to stav, pri ktorom sa mozocek nevyvija Uplne. Postihnuté
Steniatka sa narodili klinicky normdlne, ale potom nepriberali na vahe a priblizne vo veku 2
tyzdiiov sa u nich vyvinula progresivna ataxia. Postihnuté Sterfiatd mali problémy so statim,
chodzou v priamom smere a prisatim sa na bradavku, hoci saci reflex mali dobry. Z dévodu
zhorsenia priznakov museli byt Steniatka vo veku 4 tyzdriov eutanazované. Postmortalne
vySetrenie odhalilo abnormality mozgu s tazkou CH s lisencefdliou (abnormdlna Struktura
povrchovych zahybov koéry) a stredne tazkym vndtornym hydrocefalom so zvacsenymi
komorami.

Plemeno: biely Svajciarsky ovciak

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: RELN

Trvanie testu: 7 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoéria

Cislo vy3etrenia: 8868

e Charcot-Marie-Tooth neuropatia (CMT)

U plemena maly bradac sa zistilo, Ze variant génu SBF2 (znamy aj ako gén MTMR13) sp6sobuje
Charcot-Marie-Tooth neuropatiu (CMT), ktora je najéastejSim nervovosvalovym ochorenim
u ludi. U postihnutych psov sa v mladom veku (< 2 roky) prejavuje regurgitdcia spésobenad
megaezofagom a inspiracnd dychavicnost spdsobena paralyzou hrtana. V doteraz opisanych
pripadoch Zili postihnuté psy viac ako 3 roky po stanoveni diagnézy, ¢o sved¢i o dlhom
prezivani. Typickym patologickym nalezom je premenlivd hribka myelinovej posvy (tzv.
tomacula) okolo axénov periférnych nervov a oblasti segmentdlnej demyelinizacie.

U plemena lancashire heeler sa zistil geneticky variant génu ITPR3 spojeny s CMT. V d6sledku
zavaznej vyvojove] poruchy skloviny vykazuju postihnuté psy znaky amelogenesis imperfecta
vratane vyraznej Zltej az hnedej farebnej zmeny, hypoplazie skloviny (chybajuca sklovina)
a zadvazného oderu aZ po obnaZeny dentin. Dal$im ¢astym priznakom ochorenia je subklinicka
periférna neuropatia. Postihnuté psy maju normdlnu Uroven pohybu a aktivity, ale
elektrodiagnostické studie odhaluju neurogénne zmeny vo svaloch, najma vo svaloch pod
laktovymi a kolennymi kibmi, ktoré zodpovedaju nalezom demyelinizaénej neuropatie.

Plemeno: lancashire heeler, maly bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ITPR3 lancashire heeler, SBF2 maly bradac

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria
Cislo vy3etrenia: 8538
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e Chondrodysplazia (CDPA) a - dystrofia (CDDY) (IVDD - riziko)

Chondrodysplazia (CDPA) a - dystrofia (CDDY) (IVDD - riziko) sp6sobuju u mnohych plemien
psov fenotyp kratkych noéh. CDDY je vSak spojend s vysokym rizikom predcasnej degeneracie
medzistavcovych platni¢iek (Hansensova choroba medzistavcovych platniciek typ I, IVDD).
CDPA sa dedi autozomdlne dominantnym sposobom a je zndma najma u kratkonohych
plemien, ako su baset, pembroke welsh corgi, jazvecik, west highland white teriér a Skétsky
teriér.

Pokial'ide o dizku n6h, CDDY sa dedi ako semi-dominantny znak. To znamend, 7e heterozygotné
psy (N/CDDY) maju kratSie nohy ako psy testované ako ,free” (N/N), zatial ¢o postihnuté psy
(CDDY/CDDY) vykazuju vyraznejsie skratenie dizky ndh ako heterozygotné psy (N/CDDY). Riziko
IVDD sa dedi dominantnym spdsobom, preto staci jedna kdpia alely na predispoziciu psov k
IVDD.

Ponukame kombinovany test na CDPA a CDDY s cielom umoznit prevenciu CDDY a uprednostnit
CDPA, aby sa mohol zachovat fenotyp kratkych néh (pomocou CDPA) a zaroveri minimalizovat
riziko IVDD.

Prevalencia genetickych varidcii spésobujucich CDPA a CDDY, ako aj interakcia medzi tymito
dvoma variaciami je stale predmetom prebiehajliceho vyskumu.

Plemeno: vsetky plemena

Dedi¢nost: CDPA autozomalne dominantna; CDDY semi-dominantna (dizka nh), dominantna
(riziko IVDD)

Gén: FGF4
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vyetrenia: 8294

e Chondrodysplazia (trpaslici rast)

Chondrodysplazia je geneticky dedicna dysplazia kostry s poruchou endochondralnej
osifikacie. Fyziologicky proces rastu kosti je naruseny mutdciou génu. V désledku toho vznikaju
defekty dlhych kosti a zakrpatenie v d6sledku nedostatoénej proliferacie chrupavky. Okrem
skratenych koncatin sa klinické priznaky prejavuju velkou lebkou, zmenami chrbtice
a deformaciami koncatin. Ochorenie spOsobuje anatomické zuUzenie chrbticového kanala
a v niektorych pripadoch aj suvisiacu stendzu chrbtice.

Plemeno: chinook, karelsky medvedi pes, norsky losi pes

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ITGA10

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8316
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e Citlivost na Mycobacterium avium complex (MAC)

Imunodeficiencie predstavuju velkd heterogénnu skupinu dysfunkcii imunitného systému,
ktoré zvysuju riziko infekcii. Psy bez imunodeficiencii st vo vSeobecnosti odolné voci infekciam
spésobenym Mycobacterium avium a Mycobakterium intracellulare (oznafované ako
Mycobacterium avium complex alebo MAC). Pracovnd skupina Prof. Dr. Gigera (University
Pennsylvania, USA) identifikovala geneticky variant, ktory suvisi s predispoziciou na infekciu
MAC u malych bradacov. Bezné priznaky postihnutych psov su: letargia, nechutenstvo, slabost,
vytok z nosa, konjunktivitida, hnacka, lymfadenopatia, hepatomegalia a splenomegdlia. Vek
nastupu ochorenia sa pohybuje od jedného do 6smich rokov. Vzhladom na zdkladnu
imunodeficienciu zle reaguju na lieCbu. Opisany variant génu CARD9 sa dedi ako autozomalne
recesivny znak a zdd sa, Ze narusa signdlnu drahu, ktora je doleZitd pre imunodeficienciu psov.
Pracovna skupina Prof. Dr. Gigera vykonala rozsiahly skrining psov na geneticku predispoziciu
pre MAC, ¢im sa jej podarilo vyvinut geneticky test, ktory je teraz k dispozicii v Labokline.

V pripade malych bradacov sa zistila 100 % korelacia medzi genetickym variantom
a ochorenim. U inych plemien sa vsak tento variant doteraz nepodarilo spojit s ochorenim.
Pomocou genetického testu by sa mohli analyzovat postihnuté psy, ako aj identifikovat
prenasatelia (nevykazuju priznaky, ale m6zu preniest mutovanu alelu na svojich potomkov).
KedZe MAC je zoonotické ochorenie, ludia s potlacenym imunitnym systémom by mohli byt
tieZ ohrozeni infekciou.

Plemeno: maly bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CARD9

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8360

e CNS atrofia s cerebelarnou ataxiou (CACA)

Nas spolupracujuci partner Prof. Tosso Leeb a jeho tim z Univerzity v Berne identifikovali novy
geneticky variant spdsobujici neurologické ochorenie s ndzvom CNS atrofia s cerebelarnou
ataxiou (CACA) u plemena belgicky ovciak.

Postihnuté Steniatka vykazuju nekoordinované pohyby, tremor, kratke epizdédy spastickych
zachvatov, celkovy zvy$eny svalovy tonus a znizeny prehitaci reflex. Okrem toho postihnuté
Sterlatda vykazuju mensi narast telesnej hmotnosti ako ich nepostihnuti sirodenci. Prvé
priznaky mozno pozorovat vo veku priblizne 2 tyzdriov. Zavaznost priznakov je vsak velmi
variabilna.

Mnohé postihnuté steriatda musia byt eutanazované niekolko tyZzdriov po prvych priznakoch,
zatial ¢o postihnuti psi s menej intenzivnymi priznakmi sa doZivaju az 10 rokov.

Plemeno: belgicky ovciak (groenendael, laekenois, malinois, tervueren)

Dediénost: autozomdlne recesivna
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Gén: SELENOP
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8697

e Cystinduria

Cystinuria je dedi¢né ochorenie spésobené poruchou transportu aminokyseliny cystinu
v obli¢ckovych kandlikoch. Za normalnych okolnosti sa cystin v obli¢kach filtruje a reabsorbuje
v tubuloch, ¢o vedie k malému mnozZstvu cystinu v moci. U psov s cystindriou nedochadza
k spravnej reabsorpcii cystinu (a niekolkych dalSich aminokyselin) v obli¢kovych tubuloch, ¢o
spOsobuje, ze mo¢ obsahuje abnormalne vysoké mnozstvo cystinu. Cystin je nerozpustny
v moci s neutralnym pH alebo v kyslom moci, takze nadbytok cystinu v moci vedie k tvorbe
krystalov, co moze viest k tvorbe cystinovych kamenov v oblickdch a / alebo mocovom
mechure. Psy trpiace cystindriou maju opakované zapaly mocovych ciest a su vystavené riziku
upchatia mocovych ciest, ktoré moze, ak sa vcas neliedi, viest k zlyhaniu obli¢iek, prasknutiu
mocového mechura a smrti.

Cystinuria Typ lIA

U australskych dobytkarskych psov sa ochorenie dedi ako dominantny znak, pricom
homozygotne postihnuti psi maju zavaznejsie priznaky ako heterozygotni prenasatelia.

Cystinuria Typ llI

Zvlastnostou plemien anglicky a francizsky buldocéek a mastif je, Ze dedi¢né ochorenie
cystinuria sa vyskytuje len u homozygotne postihnutych, intaktnych, t. j. nekastrovanych psov,
pretoze vyskyt priznakov u tychto plemien sulvisi s samcéimi pohlavnymi hormdnmi
(androgénmi).

Plemeno: australsky dobytkarsky pes, anglicky buldog, francuzsky buldoéek, kontinentalny
buldog, labradoodle, labradorsky retriver, landseer, mastif, novofundlandsky pes, olde english
bulldoge, trpasli¢i pin¢

Dedi¢nost: autozomalne recesivna; autozomalne dominantna u australskeho dobytkarskeho
psa a miniatdrneho pinca

Gén: SLC3A1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria
(kontinentalny buldog, anglicky buldog, francuzsky buldog, landseer, mastif, novofundlandsky
pes, olde english bulldoge), 1 - 2 tyZzdne (labradorsky retriver, australsky dobytkarsky pes,
trpaslici pinc)

Cislo vy3etrenia: 8013
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« D

e Dandy-Walker-like malformation (DWLM)

Pracovné skupiny profesorky Andrey Fischerovej z univerzity v Mnichove a profesora Tossa
Leeba z univerzity v Berne po prvykrat nasli pri¢innd mutdciu pre hypopldziu mozocku u psov.
Mutacia v géne VLDLR je zodpovedna za takzvanu Dandy-Walker-like malformaciu (DWLM),
ktora sa vyskytuje u eurazijskych psov. DWLM ako ochorenie je sp6sobené malformaciou
mozocku. Priznaky zahfnaju rézne formy ataxie a zacinaju sa vo veku 5 - 6 tyZzdfiov. Postihnuté
psy vykazuju vratkd chodzu, stratu rovnovahy alebo pravidelne sa opakujuce pady.
V niektorych pripadoch boli opisané aj epileptické zachvaty.

Plemeno: eurasier

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: VLDLR

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8260

e Degeneracia ¢apikov (CD)

Mutdcia v géne CNGB3 vedie u nemeckych kratkosrstych stavacov k degeneracii ¢apikov (CD).
Degeneracia Capikov je dedi¢né ochorenie sietnice. U postihnutych Steniat zacinaju ¢apikové
bunky degenerovat uz pomerne skoro, ¢o vedie k vyraznej forme dennej slepoty. Prvé priznaky
mozno rozpoznat vo veku priblizne 8 az 12 tyZzdrnov. Postihnuté Steriatd sa vyhybaju jasnému
svetlu, pretoze im tieto podmienky mo6zu spbsobit bolest. Videnie pri slabom osvetleni alebo
v noci zostava normalne. Neskér sa priznaky zhorsuju, pretoZe degeneracia ¢apikovych buniek
¢asom postupuje.

Plemeno: nemecky kratkosrsty stavac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CNGB3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8780

e Degenerativna myelopatia exon 1 (DM exon1)

Degenerativna myelopatia psov (DM) je smrtelné, pomaly progredujice neurodegenerativne
ochorenie s neskorym nastupom (vek 8 rokov a viac). Pociatocny klinicky priznak charakterizuje
spasticka a celkova proprioceptivna ataxia panvovych koncatin. S postupujicou chorobou sa
Casto pozorovana asymetricka slabost rozsiri na hrudné kondatiny a vyusti do paraplégie.
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Objavuje sa hyporeflexia myotaktickych a obrannych reflexov. Spociatku sa DM povaZovala
za spontanne sa vyskytujucu poruchu miechy u dospelych nemeckych ovciakov. V sucasnosti
bola DM diagnostikovana aj u niekolkych dalSich plemien psov vratane plemien pembroke
welsh corgi, boxer, rodézsky ridgeback a chesapeake bay retriever. Mutdacia v exéne 2 génu
SOD1 bola doteraz identifikovana ako hlavny rizikovy faktor vzniku DM u mnohych plemien.
U plemena bernsky salasnicky pes bola charakterizovana dalSia mutacia v exdne 1 génu SOD1,
ktora je tiez rizikovym faktorom pre DM. Ponukame genetické testovanie oboch mutacii
u bernskych salasnickych psov ako kombinované alebo samostatné testy.

Plemeno: bernsky salasnicky pes

Dediénost: autozomalne recesivna s neuplnou penetranciou v zavislosti od veku
Gén: SOD1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8485

e Degenerativna myelopatia exén 2 (DM exon2)

Degenerativna myelopatia psov (DM) je smrtelné, pomaly progredujlice neurodegenerativne
ochorenie s neskorym nastupom (vek 8 rokov a viac). Pociatocny klinicky priznak charakterizuje
spasticka a celkova proprioceptivna ataxia panvovych konéatin. S postupujicou chorobou sa
Casto pozorovana asymetrickd slabost rozsiri na hrudné koncatiny a vyusti do paraplégie.
Objavuje sa hyporeflexia myotaktickych a obrannych reflexov. Spociatku sa DM povazovala
za spontanne sa vyskytujucu poruchu miechy u dospelych nemeckych ovciakov. V sucasnosti
bola DM diagnostikovana aj u niekolkych dalSich plemien psov vratane plemien pembroke
welsh corgi, boxer, rodézsky ridgeback a chesapeake bay retriever. Mutacia v exdéne 2 génu
SOD1 bola doteraz identifikovana ako hlavny rizikovy faktor vzniku DM u mnohych plemien.
U plemena bernsky salasnicky pes bola charakterizovana dalsSia mutacia v exéne 1 génu SOD1,
ktora je tiez rizikovym faktorom pre DM. Ponukame genetické testovanie oboch mutacii
u bernskych salasnickych psov ako kombinované alebo samostatné testy.

Plemeno: vsetky plemena

Dediénost: autozomalne recesivna s premenlivou penetranciou; pri genetickom teste sa
identifikuje mutdcia v géne SOD1, ktora predstavuje hlavny rizikovy faktor pre vznik ochorenia.

Gén: SOD1
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8158
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e Degenerativha myelopatia modifikator rizika (DMRM)

Degenerativna myelopatia psov (DM) je zavainé, pomaly postupujice neurodegenerativne
ochorenie s neskorym ndstupom (vo veku 8 rokov a viac).

Ochorenie je charakterizované degeneraciou axénov a myelinu v hrudnej a bedrovej Casti
miechy. Pociatocny klinicky priznak je charakterizovany spastickou a vSeobecnou
proprioceptivnou ataxiou zadnych koncatin. Vyskytuje sa hyporeflexia. Ako ochorenie
postupuje, ¢asto pozorovana asymetricka slabost postihuje hrudné koncatiny, takze postihnuté
psy stracaju schopnost chodit od 6 mesiacov az do 2 rokov po nastupe priznakov. V neskorSom
Stadiu ochorenia sa moZe vyskytnut fekdlna a mocova inkontinencia. U postihnutych psov
malych plemien ochorenie ¢asto postupuje pomalsie ako u postihnutych velkych plemenach.
Vzhladom na podobnost symptomov moze byt rozliSenie medzi DM a inymi
neuromuskularnymi alebo kostrovymi ochoreniami velmi tazké. Definitivnu diagndzu je mozné
stanovit az po smrti na zaklade histopatologického pozorovania degeneracie neurénov a
demyelinizacie miechy. AvSak geneticky variant v exéne 2 génu SOD1 (superoxiddismutaza 1)
bol doteraz identifikovany ako hlavny rizikovy faktor pre rozvoj DM u mnohych plemien. KedZze
nie kazdy pes homozygotny pre variant SOD1 ochorie (neuplnd penetrancia) a kedZe sa
prejavuje rozne u jednotlivych plemien, predpokladd sa, Ze pri vyvoji a prejave DM zohravaju
ulohu aj iné genetické a/alebo environmentalne faktory.

U plemena pembroke welsh corgi bol zisteny rizikovy haplotyp (modifikator rizika) v ramci
proteinu jadrového telieska SP110, ktory zvySuje riziko vzniku DM u homozygotnych psov
postihnutych SOD1. Kym niektoré psi tohto plemena postihnuté SOD1 vykazuju priznaky
v relativne ranom veku (7-9 rokov), iné dosiahli vek 15 rokov bez akychkolvek priznakov DM.
Rizikovy modifikator ovplyviiuje celkové riziko ochorenia, ako aj vek nastupu ochorenia u psov
postihnutych SOD1.

KedZe na zvysenie rizika staci jedna kdpia rizikového haplotypu, zda sa, Zze tento variant ma
dominantny ucinok. Haplotyp rizika bol zisteny aj u inych plemien, ale stale nie je zname, ¢i
tento variant ma vplyv na riziko vyvoja DM u psov postihnutych SOD1 v inych plemendch ako
PWC.

Upozoriiujeme, Ze testovanie na modifikator rizika SP110 je potrebné len u psov, ktori su
homozygotne postihnuté pre rizikovy faktor SOD1.

Plemeno: pembroke welsh corgi

Gén: SP110

Dedi¢nost: autozomalne dominantna

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8939

e Deficit adhézie leukocytov typ Il (LAD3)

Deficit adhézie leukocytov (LAD3) je dedi¢nd imunodeficientnd choroba. Je sp6sobend
recesivnou mutdciou, ktora zhorsuje adhéziu leukocytov medzi bunkami. Nedochadza tak
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k chemotaxii a granulocyty nie st schopné migrovat do miesta infekcie. Zvierata nie su schopné
tvorit hnis alebo neutrofiliu. U postihnutych psov sa v désledku oslabeného imunitného
systému objavuju zavainé infekcie uz v ranom veku. Tieto infekcie pretrvavaju aj po aplikacii
vysokych ddvok antibiotik.

Plemeno: nemecky ovciak

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: FERMT3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8327

e Deficit fosfofruktokinazy (PFKD)

Deficit fosfofruktokindzy svalového typu je dedi¢nd choroba ukladania glykogénu. lJe
spOsobend mutdciou, ktora vedie k nedostatku podjednotiek alebo aktivity fosfofruktokinazy.
Bez enzymu PFK nie su svalové bunky a erytrocyty schopné produkovat dostatok primerane;j
energie pre svoje potreby. Preto sa u postihnutych psov prejavuju tieto obcasné klinické
priznaky: slabost, letargia, intolerancia zatazZe, slaba vykonnost, svalové kice, anémia, Zltacka
a tmavé sfarbenie mocu. Tmavy moc, charakteristicky znak tohto ochorenia, sa zvycajne
objavuje po naro¢nom cviceni alebo po nadmernom stekani, dych¢ani alebo vystaveni sa teplu
a je spésobeny destrukciou erytrocytov.

Plemeno: americky kokerspaniel, anglicky SpringerSpaniel, nemecky prepeliciar, vipet
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PFKM

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8017

e Deficit faktora VII (F7)

Deficit faktora VII (F7) je mimoriadne zriedkavé ochorenie psov a je spojené s miernou az
stredne zavaznou tendenciou ku krvacaniu, ktord bola povodne popisana u biglov. Klinickymi
prejavmi st predizeny jednostupriovy protrombinovy ¢as a zniZzend hladina F7. U psov plemena
aljassky klee kai bola pozorovana tazka forma nedostatku F7 s podkoznymi hematémami,
anémiou a abnormalnym krvacanim.

Plemeno: aljassky klee kai, airedale teriér, bigel, finsky pes, papillon, phaléne, skétsky jeleni
pes, velky braddac, welsh Springerspaniel

Dediénost: autozomdlne recesivna
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Gén: F7
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujlceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8151

e Deficit faktora XI (F11)

Mutdcia v géne F11 vedie k nedostatku faktora XI u kerry blue teriérov. Postihnuté psy niekedy
vykazuju zavainé dlhotrvajuce krvacanie, ktoré sa objavuje 12 az 24 hodin po chirurgickych
zakrokoch. Postihnuté psy maju zriedkavo miernu tendenciu k spontannemu krvdacaniu
a mnohé su asymptomatické.

Plemeno: kerry blue teriér

Dediénost: autozomalne recesivna s nedplnou penetranciou

Gén: F11

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8809

e Deficit pyruvatdehydrogenaza fosfatazy 1 (PDP1)

Deficit pyruvatdehydrogenaza fosfatazy postihuje gén komplexu pyruvatdehydrogenazy,
kritického enzymového komplexu, ktory je dolezity pre produkciu energie v bunke. Enzym
pyruvatdehydrogenaza fosfatdza je potrebny na reaktivaciu enzymového komplexu. Ochorenie
je charakterizované intoleranciou zataze a kolapsom po cvieni. Mézu sa vyskytnut aj
neurologické priznaky.

Plemeno: clumber Spaniel, sussex Spaniel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PDP1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8104

e Deficit pyruvatkinazy (PK)

Pyruvatkindza (PK) je enzym, ktory je rozhodujuci pre anaerdbnu glykolytickd cestu vyroby
energie v erytrocytoch. Ak maju erytrocyty nedostatok PK, nie si schopné udrzat normalny
metabolizmus buniek, a preto sa predcasne znicia. U psov je anémia sposobena nedostatkom
tohto enzymu v erytrocytoch vidy zavazna. S ochorenim je spojena aj progresivna myelofibréza
a osteosklerdza neznamej etioldgie. Spolu so zlyhanim pecéene je to hlavna pri¢ina smrti
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postihnutych psov. Klinické priznaky ochorenia zahffiaju neznasanlivost pohybu, slabost,
srdcovy Selest a splenomegdliu.

Plemeno: baseniji, bigel, cairn teriér, cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver, mops,
west highland white teriér

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: PKLR
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8015

e Deficit sukcinat semialdehyd dehydrogendazy (SSADHD)

U plemena saluki sa zistil geneticky variant spojeny s neurometabolickym ochorenim
nazyvanym deficit sukcindt semialdehyd dehydrogenazy (SSADHD). SSADHD je spOsobeny
nedostatkom enzymu, ktory naru$a metabolizmus kyseliny gama-aminomaslovej (GABA),
ktord je dolezitym neurotransmiterom centrdlneho nervového systému. Prvé priznaky
ochorenia sa u postihnutych Steniat zvycajne prejavia vo veku 6 - 10 tyzdiov. Typickymi
priznakmi su neurologické abnormality, zdchvaty a zmena spravania. Majitelia postihnutych
Steniat uvadzaju, zZe ich psy vykazuju epizddy vokalizdcie, miernu generalizovanu ataxiu a tiez
letargiu, takie majitelia maju €asto problém prebudit $teniatka. Dalsimi abnormalitami su
chybajuce Zmurkacie reflexy v oboch ociach, hypermetria hrudnych koncatin a oneskorené
proprioceptivne polohovanie vSetkych Styroch koncatin. V sére sa zistili zvySené koncentracie
kyseliny gama-hydroxymaslovej (GHB), zatial ¢o v moci su zvySené koncentrdcie sukcinat
semialdehydu (SSA). Vzhladom na zavazné priznaky sa postihnuté Steriata ¢asto eutandazuju
vo veku 3 - 9 mesiacov.

Plemeno: saluki

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ALDH5A1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8615

e Dentdlno skeletalna retindlna anomalia (DSRA)

V spolupriaci s prof. Leebom a jeho timom na Univerzite v Berne bola odhalena zdkladna pricina
genetického ochorenia plemena cane corso s ndzvom Dentdlno skeletdlno retindlna anomalia
(DSRA). Ochorenie sa dedi autozomalne recesivnym sposobom, preto sa klinické priznaky
prejavuju len u postihnutych homozygotov (nositefov dvoch képii genetického variantu).
Geneticky test ponuka moznost identifikovat heterozygotnych prenasatelov, aby sa zabranilo
vzniku postihnutych Steniat. Postihnuté psy trpia progresivnou atrofiou sietnice (PRA)
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(sposobuje postupnu stratu zraku), dentalnymi chybami (plak na zuboch, zlomeniny
a fragmentdcia zubov, mensie zuby ako normadlne) a problémami s kostrou. U niekolkych
postihnutych psov boli pozorované aj iné klinické priznaky, ale patogenéza ochorenia
a suvislost medzi opisanymi priznakmi a genetickym variantom su stale sucastou
prebiehajuceho vyskumu.

Plemeno: cane corso

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: DEL

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujlceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8698

e Dermatomyozitida (DMS)

Dermatomyozitida (DMS) je autoimunitné ochorenie s genetickym pozadim a dalSimi
spustatmi z prostredia. Ochorenie je charakterizované léziami koZe na cCastiach tela
s minimalnym prekrytim svalmi u postihnutych kélii a Seltii. Hoci je zaciatok ochorenia velmi
variabilny, prvé priznaky sa mézu objavit priblizne vo veku 12 tyZzdriov. Typické priznaky
zahfnaju vypadavanie srsti a chrasty v oblastiach noh, vankusikov, tvare, usi a chvosta.
V niektorych pripadoch tieto priznaky zoslabnu, alebo vymiznu, niekedy sa dokonca pocas
Zivota psa znovu objavia. Na rozdiel od Seltii sa u kdlii ¢asto vyskytuju svalové dysfunkcie, ako
je chodza s vysokym krokom, tazkosti s prehitanim, pitim, jedenim alebo svalova atrofia hlavy
a krku. Zlatym Standardom pre priamu diagnézu DMS je biopsia koZe.

Geneticky test analyzuje tri varianty, ktoré urcuju riziko DMS. Komplexnd multifaktoridlna
geneticka vlastnost potrebuje na vyvolanie priznakov ochorenia dalsi vonkajsi spustac, ako je
ockovanie alebo virusova infekcia. Popisuje sa, Ze faktory suvisiace so stresom zhorsuju priebeh
DMS.

Pravdepodobnost vzniku DMS u jednotlivého psa mozno klasifikovat ako nizku (0 % - 5 %),
strednu (33 % - 50 %) alebo vysoku (90 % - 100 %) na zdklade kombindacie genotypov lokusu A
(PAN2), lokusu B (MAP3K7CL) a lokusu C (DLA-DRB1). Divoky typ alel lokusov A a B sa oznacuje
malymi pismenami a a b, zatial o rizikové alely sa oznacuju velkymi pismenami A a B. Rizikova
alela v komplexe DLA (DLA-DRB1*002:01) sa oznacuje ako C a malé pismeno c predstavuje
akukolvek alternativnu alelu pre DLA-DRBL1.

Genotypy s nizkym rizikom: aabbCC, aabbCc, AabbCC, AabbCc, aaBbCC, aaBbCc, AaBbCC,
AaBbCc, aaBBCc

Genotypy so strednym rizikom: AAbbCC, AAbbCc, aaBBCC, AaBBCc, AABbCc

Genotypy s vysokym rizikom: AABbCC, AaBBCC, AABBCC, AABBCc

Odporucanie pre chov: vyhnut sa vysokorizikovym genotypom (najma: AABB, AaBB, AABbD)
u potomstva. Podla toho by sa mali vyberat pary.

Plemeno: kélia (dlho- / kratkosrstd), Seltia
Dedi¢nost: polygénna
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8532

e Dermoidny sinus

10-rocnd spoluprdca medzi Prof. Dr. Ottmarom Distlom (predtym TiHo Hannover), DZRR
(Nemecka asociacia chovatelov rodézskych ridgebackov) a od minulého roka LABOKLINom
vyustila do vyvinu genetického testu na rizikovy faktor pre rozvoj dermoidného sinusu (DS)
u rodézskych ridgebackov. Geneticky test bol vyvinuty s pouzZitim Udajov o sekvencii DNA
celého gendmu a zahfia dva genetické markery. Tieto markery su umiestnené na dvoch
réznych chromozémoch, ¢o umoznuje celkovo devat réznych kombinacii markerov.
Dermoidny sinus je tubuldrna invagindcia koZe. M6zZe siahat r6zne hiboko do tkaniv pod koZou,
niekedy aZ k chrbtici. Da sa zistit palpaciou po nadvihnuti koZe. Dermoidny sinus je vyplneny
chlpmi a koZznym mazom. Nespdsobuje psovi problémy, kym sa nezapali. Ak sa vSak nahle
zapali, mozZe dojst k tvorbe abscesu a masivnej infekcii. Dermoidny sinus sa zvycajne vyskytuje
pozdiz stredovej linie chrbta, menej ¢asto v oblasti hlavy.

Ciefom je vyhnut sa Steniatkam s vysoko rizikovym genotypom TTCC. Blizsie informacie na
poZiadanie.

Plemeno: rodézsky ridgeback
Trvanie testu: 3 — 5 dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vySetrenia: 8945

e Digitalna hyperkerat6za (DH/HFH)

Toto ochorenie sa nazyva aj “corny feet”, pretoze hlavnym priznakom je zhrubnutie a stvrdnutie
vankusikov. Prvé priznaky sa objavuju vo veku 10 tyZzdfiov az 12 mesiacov u bordeauxskej dogy
a vo veku 4 az 9 mesiacov u irskeho teriéra a kromfohrldndera. Postihnuté psy trpia
bolestivymi trhlinami a prasklinami, ktoré niekedy vedu k sekundarnym infekciam. U irskych
teriérov a kromforlandskych psov je navySe rast nechtov zrychleny, takie nechty su
deformované a drobivé. Pri zvySenej starostlivosti o vankusiky a nechty je Zivotnost a kvalita
Zivota normalna.

Plemeno: bordeauxska doga, irsky teriér, kromfohrlander

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: KRT16 bordeauxska doga, FAM83G irsky teriér, kromfohrlander

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8472
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e Dilatacna kardiomyopatia (DCM)

Dilata¢na kardiomyopatia (DCM) je ochorenie srdca charakterizované zmenami srdcovych
komor a chlopni, ktoré maju za nasledok oslabenie kontrakcii a slabu schopnost pumpovania
krvi. Okrem toho je DCM najcastejSie hldsenym ochorenim myokardu u psov. Hoci DCM bola
popisand u mnohych plemien psov, zakladné mutacie sa medzi jednotlivymi plemenami liSia.
U psov plemena stredny bradac sa zistil variant v géne RBM20, ktory suvisi s DCM. Typicky vek
nastupu prvych klinickych priznakov sa pohybuje od 1 do 3 rokov. Medzi najéastejsie priznaky
postihnutych psov patri zvysena frekvencia dychania, unavitelnost, kasel, intolerancia pohybu,
znizena chut do jedla, synkopa a bledé sliznice. Dokonca aj v pripade, Ze nie je mozné pozorovat
Ziadne priznaky, DCM moze viest k nahlej smrti.

Plemeno: velky braddc, bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: RBM20

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8363

e Dilata¢na kardiomyopatia (DCM)

Dilata¢na kardiomyopatia je ochorenie srdcového svalu. V désledku ochorenia je fava komora
(hlavna cerpacia komora srdca) zvacsend, rozsirend a slaba, takZe srdce nie je schopné ucinne
pumpovat krv.

U plemena welsh SpringerSpaniel sa zistilo, Ze s DCM suvisi geneticky variant génu
fosfolamban. Fosfolamban zohrava dolezitu ulohu pri reguldcii vnutrobunkovej koncentracie
vapnika, a tym aj kontrakcie a relaxacie srdca. Typickymi priznakmi u postihnutych psov su
dilatacia lavej komory, slabd systolicka funkcia, arytmia a nahla srdcova smrt. Zvycajne sa
priznaky prejavia do veku 20 mesiacov. Ochorenie sa dedi autozomdlne dominantnym
sposobom s r6znou penetranciou. V porovnani s inymi kardiologickymi ochoreniami psov ma
dilataéna kardiomyopatia u welsh SpringerSpaniela vysoku penetranciu. To znamena, Ze
takmer kazdy pes, ktory je prenasateflom tohto variantu, vykazuje priznaky v prisluSnom veku.
U plemena manchestersky teriér sa zistilo, Ze autozomdlne recesivny variant v géne ABCC9,
ktory je citlivy na ATP draslikovy kanal v srdci, je spojeny s DCM. DCM moze viest k nahlej smrti
postihnutého psa, ktord nastava pred 2. rokom Zivota, zvyajne do 6 mesiacov. Pri akutnej
forme je srdce makroskopicky normdlne, histopatologické vysSetrenie ukazuje akutnu
multifokdlnu degeneraciu a nekrézu myokardu bez zapalu. Pri chronickej forme su beiné
klinické priznaky ako mierna kardiomegdlia, dilatdcia lavej komory, zhrubnutie steny lavej
komory a zvd&ienie lavej predsiene. Daliie histopatologické nalezy su: degeneracia myokardu,
fibréza myokardu, mierny zdpal a niekedy aj mineralizdcia myokardu. Ochorenie sa dedi
autozomalne recesivnhym spdsobom. Psy sa pred nahlym Umrtim zdaju byt zdravé, pricom
v niektorych pripadoch imrtiu predchadzala anestézia alebo cvicenie.
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U plemena nova scotia duck tolling retriever sa zistil autozomalne recesivny variant v géne
LMNA, ktory suvisi s DCM. U postihnutych psov moZno pozorovat paroxyzmalnu komorovu
tachykardiu, miernu suspektnd dysplaziu mitralnej chlopne a fibrézu myokardu. Vek ndastupu
sa v jednotlivych pripadoch mierne lisi a DCM méZze viest k nahlej smrti v mladom veku (10 -
15 mesiacov).

Plemeno: anglicky toy teriér, manchestersky teriér, nova scotia duck tolling retriever, welsh
Springerspaniel

Dediénost: autozomalne dominantna s variabilnou penetranciou: manchestersky teriér,
welsh SpringerSpaniel

autozomalne recesivna: nova scotia duck tolling retriever
Gén: ABCC9 manchestersky teriér, PLN welsh SpingerSpaniel
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8764

e Dilata¢na kardiomyopatia (DCM 1 - 4)

Dilata¢nd kardiomyopatia je ochorenie srdcového svalu. V désledku tohto ochorenia je lava
komora (hlavna ¢erpacia komora srdca) zvdaésend, rozsirena a slab4, takze srdce nie je schopné
ucinne pumpovat krv.

U plemena doberman je dilata¢na kardiomyopatia rozsirenym dedi¢nym ochorenim.
Postihnuté psy trpia kongestivnym zlyhanim srdca alebo nahlou srdcovou smrtou. Komorova
tachyarytmia je typickym priznakom DCM a da sa diagnostikovat pomocou echokardiografie,
alebo elektrokardiogramu (EKG). Doteraz boli identifikované Styri genetické varianty, ktoré
suvisia s dilata¢nou kardiomyopatiou u plemena doberman.

U tohto plemena existuje velmi variabilnd penetrancia DCM, ¢o znamend, Ze geneticky
postihnuté psy modzu pocas svojho Zivota vykazovat aj velmi mierne alebo dokonca Ziadne
priznaky. Zda sa, Ze okrem genetického stavu, ma na individudlne riziko psa vplyv aj vyZiva,
uroven pohybu a dalsie gény. Geneticky test preto pomaha identifikovat varianty savisiace
s DCM, ale neposkytuje Ziadnu predpoved, u ktorych geneticky postihnutych psov sa prejavia
klinicky relevantné priznaky.

V populdcii americkych dobermanov sa ako relevantné javia najma varianty DCM1 a DCM2.
DCM1 sa nachadza v géne PDK4 a doddava srdcu energiu, zatial co DCM2 sa nachadza v géne
titin (TTN) a funguje pri kontrakcii srdca. U psov, nesucich variant DCM1 (samotny)
heterozygotne alebo homozygotne, je pravdepodobnost vzniku ochorenia 10-krat vyssia ako
u psov bez tohto variantu, pricom u 37 % psov s tymto variantom sa ochorenie vyvinie. U psov
nesucich variant DCM2 je 21-krat vysSSia pravdepodobnost vzniku ochorenia, pricom u 50 %
psov s tymto variantom sa ochorenie vyvinie. Psy neslce oba varianty maju najvyssie riziko, Zze
sa u nich vyvinie DCM (30-krat), a u 60 % psov s oboma variantmi sa prejavia priznaky
ochorenia.
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V eurdpskej populacii dobermanov su rizikové markery DCM3 a DCM4 obzvlast vyznamné a su
spojené so systolickou dysfunkciou a dilataciou lavej komory. DCM3 sa dedi dominantnym
spoésobom: heterozygotni prendsatelia maju vyssie riziko vzniku DCM v porovnani s jedincami,
ktori nie su nositemi tohto variantu, zatial ¢o riziko homozygotne postihnutych zvierat je vyssie
v porovnani s heterzygotnymi prenasatelmi. DCM4 sa dedi recesivnym spdsobom; zvierata
homozygotné pre variant DCM4 maju vyssie riziko vzniku DCM v porovnani s jedincami bez
variantu, alebo heterozygotnymi prenasatelmi. Zda sa, Ze varianty DCM3 a DCM4 maju aditivny
ucinok, pricom ucinok DCM4 je silnejsi.

Riziko DCM mozno odhadnut na zaklade kombinacie genotypov takto:

Riziko < 50 %: N/N (DCM3) a N/N (DCM4), N/N (DCM3) a N/DCM4

Riziko 50 - 75 %: N/DCM3 a N/N (DCM4), N/DCM3 a N/DCM4

Riziko < 75 %: N/N (DCM3) a DCM4/DCM4, N/DCM3 a DCM4/DCM4, DCM3/DCM3 a N/N
(DCM4), DCM3/DCM3 a N/DCM4, DCM3/DCM3 a DCM4/DCM4

Psy so zvySenym rizikom by sa mali pravidelne vysetrovat a sledovat mozné priznaky ochorenia
a ¢o najskor liecit vhodnymi liekmi, aby sa ¢o najviac spomalila progresia DCM. Pomocou
genetického testovania mozno znizit vyskyt zndmych variantov v ramci plemena bez toho, aby
sa priliS obmedzil genofond. Pri pareni by sa malo dbat na to, aby sa vyhybali narodeniu Steniat
s vysokym rizikom DCM, ¢&im sa znizi vyskyt rizikovych variantov v plemene.

Plemeno: doberman

Dediénost: vyssie v texte

Gén: PKD4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8872

e Disproporcny trpaslici vzrast

U plemena argentinska doga bol zisteny variant génu PRKG2, ktory vedie k disproporénému
zakrpateniu. Gén PRKG2 kdduje protein, ktory ma signalizacnu ulohu pri ukonéeni proliferacie
chondrocytov a zacati diferencidcie na kostné tkanivo. Vo veku 2 mesiacov sa u postihnutych
$teniat prejavia abnormality kostry. Postihnuté psy majui mensiu vysku a dizku tela. Vykazuju
klinické priznaky, ako je disproporéne velkda hlava, ako aj uhlové odchylky hrudnikovych
koncatin (carpus valgus), ktoré mozZu spoésobit abnormality chddze. Rontgenologické
vySetrenie poukazuje na asynchrénny rast medzi radiusom a ulnou, ¢o spOsobuje
humeroulnarnu inkongruitu. Rontgenovy snimok ukazuje nedostato¢nu kalcifikaciu na rastovej
platnicke pocas tvorby kosti. V jednom pripade sa vo veku 10 mesiacov objavili priznaky
dysplazie bedrového kibu a stredne fazka svalova atrofia. Dospievajlce psy vykazuju kratke
koncatiny a proporcionalne kratsie telo a krk, ako aj relativne Sirokd hlavu, mierne nahor
posunuty nos a vyraznu vertikalnu ryhu medzi o¢ami.

24



U dalmatinskych psov boli prvé pripady zdokumentovanej tazkej kostnej dysplazie
zaznamenané na zaciatku 80. rokov 20. storocia, v nasledujucich rokoch sa vyskytli ojedinelé
pripady. Kostné dysplazie predstavuju skupinu dediénych ochoreni, ktoré sposobuju
abnormality chrupaviek a kosti, o ma za nasledok nizky vzrast a trpasli¢ie postavy. U
dalmatincov sa vyskytuje chondrodysplazia (podskupina kostnej dysplazie), ktora postihuje
predovsetkym endochondralnu osifikaciu (proces, pri ktorom sa chrupavka meni na kost), ¢o
vedie k neprimeranému skrateniu koncatin. Postihnuté psy maju kratke nohy a zretelné
abnormality chodze, ktoré sa prejavuju vo veku dvoch az troch mesiacov. Hrudné koncatiny su
zakrivené s vonkaj$im uhlom laktového kibu a vonkajsou rotaciou nohy. Radiologické
vysetrenie odhalilo zdvazné deformity koncatin, vratane skratenych vretennych a laktovych
kosti, ako aj holennej a lytkovej kosti, nepravidelnych rastovych platni¢iek a narusenej
endochondralnej osifikacie. Osova kostra je kratSia v porovnani s nepostihnutymi psami.
Zistilo sa, Ze geneticky variant génu PRKG2 suvisi s touto chorobou u dalmatincov. Protein
kédovany génom PRKG2 hra klfu¢ovu ulohu v endochondrdlnej osifikacii. RozSirené skriningové
vySetrenie tohto variantu odhalilo jeho pokracujicu segregdciu v sucasnej populdcii
dalmatincov.

U plemena madarska vyzla bol zisteny variant génu PCYT1A, ktory vedie k disproporénému
trpasli¢iemu rastu (SD3) a dedi sa autozomdlne recesivnym spdsobom. PCYT1A katalyzuje
biosyntézu fosfatidylcholinov, ktoré su sucastou bunkovych membran, ale zohrdvaju dlohu aj
pri tvorbe membran vezikul. Tieto vezikuly su dblezité pre mineralizdciu endochondralneho
kostného tkaniva. Postihnuté Steniatka sa pri narodeni viditelne neodliSuju od nepostihnutych,
ale rozdiely sa stavaju zjavnejsimi vo veku 3 az 5 tyzdriov. Fenotyp je charakterizovany prevazne
skratenim a deformaciou ramennej a stehennej kosti, ale zmenené su aj iné dlhé kosti.
Postihnuté Stefiata maju kratSie a pokrivenejsie koncatiny a hrbolaty vzhlad karpalnych kosti.
Brachium je vyrazne skratené, laket je abdukovany, predlaktie je skratené, vyklenuté a v oblasti
metafyzy je zhrubnuté. Postihnuti jedinci maju Siroky postoj hrudnikovych konéatin. Panvové
koncatiny boli podobne skratené, ale nie tak vyrazne ako hrudnikové koncatiny. Existuje urcita
variabilita v zadvaznosti priznakov.

Plemeno: argentinska doga, dalmatin, madarska vyzla

Dedic¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PRKG2 argentinska doga, PRKG2 dalmatin, PCYT1A madarska vyZla
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8753

e Dry eye curly coat syndrome (CCS)

Postihnuté Steniatka trpia suchou keratokonjunktivitidou od otvorenia o¢nych viecok, ktoré
maju abnormalnu (drsnd / kuc€eravd) srst a su zvy€ajne mensie v rdmci vrhu. U postihnutych
psov s vrodenym ochorenim sa vyskytuju aj zmeny na koZi vankusikov lab a pazurov, ktoré
spbsobuju bolest a krivanie. Postihnuté su aj zuby.
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Plemeno: cavalier king charles Spaniel, cavapoo

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: FAM83H

Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8406

e Dyserytropoetickda anémia a myopatia (DAMS)

Zistilo sa, ze mutacia v géne EHBP1L1 sposobuje dyserytropoeticki anémiu a myopatiu (DAMS)
u plemena labradorsky retriver. Klinickymi priznakmi su svalova atrofia, slabost panvovych
koncatin a regurgitacia. VySetrenie krvi ukdzalo vyraznd mikrocytézu, neprimeranu
metarubricytdézu, abnormality erytrocytov a miernu anémiu. Znadmky myopatie vratane
megaezofagusu sa zistili priblizne vo veku 5 rokov, ale postihnuté psy vykazovali v minulosti
mikrocytézu a abnormality erytrocytov.

Zistilo sa, Ze iny variant v géne EHBP1L1 sp6sobuje DAMS u plemena anglicky SpringersSpaniel.
U tohto plemena sa ochorenie prejavuje skorym ndstupom anémie, megaezofagusu,
kardiomyopatie a generalizovanej, pomaly postupujlcej svalovej atrofie.

Napriek variabilnym klinickym priznakom vykazovali obe plemena podobné zmeny morfoldgie
erytrocytov a histopatoldgie svalov.

Plemeno: anglicky SpringerSpaniel, cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: EHBP1L1

Trvanie testu: 1 — 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8805

e Dystrofia chlpového stvolu (HSD)

Toto ochorenie vedie k lokalizovanej alopécii, ktora sa vyznacuje vypadavanim srsti v uréitych
oblastiach. Geneticky variant zodpovedny za HSD ovplyviuje Struktdru vlasového stvolu, ¢o
spbsobuje jeho krehkost a nachylnost na ldmanie. Dedi¢nost je autozomalne recesivna.

Plemeno: cavalier king charles Spaniel, cavapoo
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 7 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratoéria

Cislo vysetrenia: 8936
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e Dystroficka epidermolysis bullosa (DEB)

Epidermolysis bullosa je charakterizovana pluzgiermi v dermalno-epidermalnom spojeni.
V pripade Dystrofickej epidermolysis bullosa (DEB) je odstiepenie lokalizované pod lamina
densa. U plemena stredoazijsky ovciak bola pozorovana tazkd forma, ktora sa dedi
autozomalne recesivnym spésobom. Ochorenie je sp6sobené mutdciou v géne COL7A1, ktory
kéduje protein kolagénu VIl nachddzajuci sa v epitelovych tkanivach. Prejavenie ochorenia sa
pohybuje medzi narodenim a rannym vekom. Postihnuté Stenata maju kozné lézie, pluzgiere
a vredy na labach, usSiach, papuli a Ustnej sliznici. Postihnuté psy boli pre zI0 progndzu
eutandzované.

Plemeno: stredoazijsky ovciak

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: COL7A1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8643

e Dystroficka epidermolysis bullosa (DEB)

Epidermolysis Bullosa (DEB, tiez nazyvana ektodermdlna dyspldzia alebo syndrém krehkej
koZe) je zavazna dedi¢nd porucha tkaniva, ktord ma za nasledok vznik pocetnyvh pluzgierov,
bul a vredov po celom tele. Typickymi priznakmi tejto choroby su aj vypadavanie srsti a
extrémne krehka koza. Priznaky sa daju rozpoznat uz kratko po narodeni.

U plemena zlaty retriver bol zisteny geneticky variant génu COL7A1, ktory suvisi
s epidermolysis bullosa. Gén COL7A1 kdduje kolagén typu VI, ktory sa bezne nachadza v kozi
medzi vrstvami epidermis a dermis a podiela sa na sudrznosti tychto vrstiev. Variant sa dedi
autozomalnym recesivnym sp6sobom.

Plemeno: zlaty retriver

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: COL7A1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: je moZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Ehlers-Danlosov syndrém — doberman

Zistilo sa, Ze geneticky variant génu ADAMTS2 suvisi s dermatosparaxis Ehlers-Danlosovym
syndrémom (EDS) u plemena doberman. Ehlers-Danlosov syndrém je vlastne skupinou poruch
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spojivového tkaniva, ktoré sa vyskytuju aj u fudi. Postihnuty pes vykazoval hypermobilné kiby,
volnu a hyperelasticku koZu s viacerymi ranami a velkymi atrofickymi jazvami. Pes mal mnoho
trznych ran sposobenych minimalnou traumou. Okrem toho bola zaznamenana bilateralna
chemédza oka a zdvihnutie tretieho viecka. Pes utrpel vo veku niekolkych mesiacov tazké
poranenie koZe a nasledne bol utrateny.

Plemeno: doberman
Dedi¢nost: autozomdlne recesivna
Gén: ADAMTS2

Cislo vy3etrenia: je moZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Ehlers-Danlosov syndrom — louisiansky leopardi pes

Zistilo sa, ze geneticky variant génu ADAMTS2 suvisi s dermatosparaxis Ehlers-Danlosovym
syndrdomom (EDS) u plemena louisiansky leopardi pes. Ehlers-Danlosov syndrom je vlastne
skupinou poruch spojivového tkaniva, ktoré sa vyskytuju aj u ludi. Postihnuty pes vykazoval
multifokdlne rany v dosledku krehkosti tkaniva, hyperextensibility koze, atrofickych jaziev a
hypermobility kibov. Pes mal rany aj pri minimalnej traume, napriklad pri otreni sa o krik.
Zavainé zranenia sa hojili dlhsie, ako je bezné. Pes nevykazoval Ziadne ocné abnormality. Na
rozdiel od EDS u inych psich plemien sa zda, Ze tento typ spOsobuje relativne mierne symptémy,
takZe postihnuty pes preZil do dospelosti.

Plemeno: louisiansky leopardi pes
Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: ADAMTS2

Cislo vy3etrenia: je moZ?né objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Ektodermalna dysplazia (Skin fragility syndrome) (ED/SFS)

Po narodeni je koza postihnutych psov abnormadlne bleda a priesvitna v oblasti usi, koncatin,
nosa a tlamy. Pri traumatizacii dochddza k spontannemu odlupovaniu epitelu nosa a labiek a ku
krvacaniu koncekov usi. Pri treni alebo olizovani matkou sa odlupuju aj pery a vrstvy koZe tvare.
Postihnuté psy musia byt eutanazované.

Plemeno: chesapeake bay retriver

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PKP1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8484
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e Encefalopatia aljasskych husky (AHE)

Smrtelné ochorenie mozgu zname ako encefalopatia aljaSskych husky (AHE) sa vyskytuje
u plemien husky. Ochorenie koreSponduje s Leighovym syndrémom (LS) vyskytujdcim sa u
[udi, ktory zahffia skupinu ochoreni s heterogénnymi klinickymi priznakmi. U psov
postihnutych AHE klinické ndlezy pozostavaju z multifokdlnych deficitov centrdlneho
nervového systému vratane zachvatov, zmenenej mentality, dysfagie, chybajlcej reakcie na
hrozbu, centrdlnej slepoty, hypermetrie, proprioceptivneho polohového deficitu, hypoalgézie
tvdre, ataxie a tetraparézy. Na rozdiel od LS u [udi nie je AHE u psov primdarnou
mitochondridlnou encefalopatiou, ale suvisi s genetickym defektom tiaminového transportéra.

Plemeno: sibirsky husky

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC19A3

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8313

e Epidermolyticka hyperkeratéza (EHK)

Toto ochorenie je sposobené mutdciou v géne KRT10. Defekt keratinu vedie k povrchovej,
miernej, plantarnej epidermolytickej hyperkeratdze s krehkostou epidermy. Postihnuté psy
vykazuju klinické priznaky od narodenia aZ do dospelosti. V dospelosti su lézie
hyperpigmentované a zostavaju statické.

Plemeno: norfolksky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: KRT10

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8311

e Episodic falling (EF)

Epizodické padanie je neurologicka porucha vyskytujica sa u kavalier king charles Spanielov.
Epizddy su vyvolané cviéenim, stresom alebo vzruSenim a su charakterizované stuhnutostou
hrudnych a panvovych koncatin, o ma za nasledok charakteristicki polohu , deer-stalking”
a/alebo kolaps. Klinické priznaky su rozne, pokial ide o zadiatok (od Strnastich tyzdriov do
Styroch rokov veku) a zavaznost.

Plemeno: cavalier king charles Spaniel, cavapoo

Dediénost: autozomdlne recesivna
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Gén: BCAN
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8202

e Exfoliativny kutanny lupus erythematosus (ECLE)

Exfoliativny kutanny lupus erythematosus (ECLE) je autoimunitné kozné ochorenie. Zakladnou
pri¢inou tohto ochorenia u plemien nemecky kratkosrsty stava¢ a madarska vyiZla je variant
génu UNC93B1, ktory zohrava dolezitu ulohu pre vrodeny imunitny systém, a teda imunitnu
odpoved proti patogénom. Typickymi priznakmi si nadmerné Supiny na koZi, najprv na tvari
a neskor aj na usiach, chrbte a celom tele. Okrem toho sa moze objavit strata pigmentacie koze
(hypopigmentacia), ako aj erytémy. Pri postupujicom ochoreni sa mbze objavit vypadavanie
srsti, chrasty, vredy a do¢asné ochabnutie. Ochorenie sa zvycajne objavuje v mladom alebo
ranom dospelom veku. Vzhladom na zavainé priznaky musia byt postihnuté psy zvycajne
eutandzované.

Plemeno: madarska vyzla, nemecky kratkosrsty stavac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: UNC93B1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8688

e Familiarny folikularny karciném stitnej zl'azy (FTFC)

U plemena nemecky dlhosrsty stavac boli identifikované dva genetické varianty v géne TPO,
ktoré su spojené s Familidarnym folikuldrnym karcindmom stitnej zlazy (FTFC). Psy s dvoma
kdpiami jedného variantu, alebo s oboma variantmi maju priblizne 16-krat vyssie riziko vzniku
FTFC v porovnani so psami, ktoré tieto varianty nenesu. Vacsina skimanych psov mala v ¢ase
diagndzy viac ako 10 rokov.

Plemeno: nemecky dlhosrsty stavac

Dedi¢nost: neznama

Gén: TPO

Trvanie testu: 1 — 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8871
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e Familiarna nefropatia (FN)

Familidrna nefropatia (FN) u anglického kokerSpaniela a welsh SpringerSpaniela je ochorenie
obliciek, ktoré vedie k chronickej dysfunkcii obliciek u postihnutych psov vo veku od 6 mesiacov
do 2 rokov. Poskodenie oboch obli¢iek moze postupovat velmi rychlo a méze byt smrtelné. Tak
ako pri inych nefropatiach, medzi priznaky patri nadmerny smad, oneskoreny rast a strata
hmotnosti, ako aj zniZzend chut do jedla a zvracanie. Tieto priznaky su sp6sobené narusenou
Strukturou vo filtraénom systéme (glomeruloch) poskodenej oblicky, ktord uz nezabezpecuje
adekvatne oddelenie rozkladnych produktov, ktoré sa vylu¢uju mocom, od precistenej krvi. Pri
dedi¢nej poruche funkcie obliciek FN je defektna zlozka membrany - kolagén typu IV.

Plemeno: anglicky kokerSpaniel, cockapoo, welsh SpringerSpaniel
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: COL4A4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8131

e Familiarna nefropatia (FN)

Familiarna alebo dedi¢nd nefropatia (FN) je smrtelné ochorenie obliiek v nizkom veku.
Ochorenie obliciek sp6sobené FN je vidy progresivne a v kone¢nom désledku fatalne. U psov
s FN sa zvycajne medzi 6 mesiacmi a 2 rokmi Zivota vyvinie chronické zlyhanie obliciek
s kone¢nym a niekedy rychlym poskodenim oboch obliciek. Prvymi klinickymi priznakmi su
nadmernd spotreba vody, oneskoreny rast alebo strata hmotnosti, znizend chut do jedla
a zvracanie.

Plemeno: anglicky SpringerSpaniel, samojed

Dediénost: autozomalne recesivna u anglického Springerspaniela; X chromozémovo recesivna
u samojeda

Gén: COL4A4 anglicky Spingerspaniel, COL4AS5 samojed
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8192

e Fanconiho syndrom

Fanconiho syndrom je dedi¢né ochorenie plemena basenji. V dbsledku poruchy funkcie
obli¢iek sa elektrolyty a Ziviny nemo6zu spatne vstrebavat z mocu. Preto sa dblezité metabolické
substraty vylucuju mocom. Typickymi priznakmi su nadmerny prijem vody a pomocovanie.
V mod¢i mozno namerat aj vysoké koncentracie glukdzy. Bez lie€by sa u postihnutych psov
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vyvinie amyosténia, aciddza a celkova slabost, ¢o nakoniec vedie k smrti. U psov plemena
basenji sa Fanconiho syndrém objavuje medzi 4. a 8. rokom Zivota.

Plemeno: basenji

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: FAN1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8272

e Finnish Hound ataxia (FHA)

Toto ochorenie je sp6sobené mutaciou v géne SEL1L. U postihnutych psov sa prvé priznaky
neurodegeneracie mozocku prejavia vo veku 4 - 12 tyzdriov. Prvymi klinickymi priznakmi su
strata rovnovahy, mensia nekoordinovanost chddze a tremor, zatial ¢o neskorsSimi priznakmi
moze byt progresivna nekoordinovanost alebo Uplna strata pohyblivosti.

Plemeno: finsky stavac, novorbotsky Spic

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: SEL1L

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8467

e Fukozidoza

Fukoziddza je lyzozomalne ochorenie sposobené nedostatkom enzymu alpha-L-fukosidazy.
U zdravych zvierat tento enzym Stiepi komplexné proteiny a lipidy, aby sa mohli metabolizovat.
Chorému zvieratu tento enzym chyba a komplexné proteiny a lipidy sa ukladaju v roznych
organoch, napriklad v lymfatickych uzlinach, pankrease, peéeni, obli¢kach, plucach, kostnej
dreni a najma v mozgovom a nervovom tkanive. Ochorenie sa u SpringerSpanielov prejavuje
najma neurologickym syndromom so zmieSanym deficitom motorickych a mentalnych funkcii.
Postihnuté zvieratd vykazuju naruSenu koordinaciu pohybov, poruchy spravania, slepotu,
hluchotu a problémy s prehitanim. Ochorenie sa vyskytuje vo veku od 18 mesiacov do 4 rokov
s progresivnym priebehom a napokon so smrtelnym koncom.

Plemeno: anglicky SpringerSpaniel
Dediénost: autozomdlne recesivna
Gén: FUCA1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria
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Cislo vysetrenia: 8016

e G

e Glanzmannova trombasténia (GT)

Glanzmannova trombasténia je krvacava porucha, ktora sa vyskytuje v dvoch réznych typoch.
LiSia sa mnozstvom Specifickych glykoproteinov (allbb3) zabudovanych v bunkovej membrane
krvnych dosticiek (trombocytov), ktoré su doleZitou sucastou koagulacného systému. Pri tazkej
GT typ | je mnoZstvo glykoproteinu menej ako 5 % normalnej hodnoty. Mutacia v géne “allbb3*
narusa tvorbu jednej hlavnej zlozky tychto glykoproteinov. Symptomaticky sa GT prejavuje

vo forme hemoragickej diatézy a kontinualneho krvacania z dasien po vypadnuti mliecnych
zubov. Indikatorom tejto poruchy méze byt aj nepretrzita epistaxia.

Plemeno: pyrenejsky horsky pes

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: ITGA2B

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8077

e Glaukém a goniodysgenéza (GG)

Goniodysgenéza je vyvojova abnormalita prednej komory oka charakterizovana zuzenim alebo
uzavretim vnutroocénych kanalikov iridokornealneho uhla (ICA), cez ktoré odtekd komorovy
mok. Zvyseny ocny tlak poskodzuje retindlne ganglid a preto mézZe viest k primarnemu
glaukdmu a slepote. U plemena border kélia sa zistilo, Ze mutdcia v géne OLFML3
(olfactomedin-like 3) je spojend s genetickou predispoziciou k zdvaznej goniodysgenéze. Je
zname, Ze matricovy protein OLFML3 sa podiela na interakcidch protein-protein, bunkovej
adhézii a vnutrobunkovych interakcidch. Zda sa, Ze na vznik glaukdmu ma vplyv kombinacia
genetickych, environmentalnych a/alebo ndhodnych faktorov, pretoze u niekolkych psov,
testovanych ako heterozygotnych prendasatelov, bola diagnostikovana goniodysgenéza (ale bez
glaukému) a niekolko psov vykazujucich tazka goniodysgenézu bolo bez glaukému pocas 15

a viac rokov Zivota. Okrem toho variant OLFML3 nemohol byt spojeny s miernou
goniodysgenézou, ¢o naznacuje, Ze mierna forma je sp6sobend inou genetickou dispoziciou.

Plemeno: border kélia

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: OLFML3

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8635
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e Glykogendza (GSD la)

Glykogendza typ 1 (GSD 1) je spésobena poruchou glykoregulacie, ktora vedie k nadmernému
ukladaniu glykogénu v organoch. Schopnost viazania glukdzy na glykogén a spatného Stiepenia
glykogénu na glukdzu, zavisi od rozvetvenej struktury glykogénu. Tvar tejto Struktdry reguluju
dva enzymy: enzym vetvenia glykogénu (GBE) ju buduje; enzym rozvetvenia glykogénu (GDE)
ju rozklada. Funkcia GBE je zmenend mutdciou, ktora vedie k zmene Struktury glykogénu
a inhibuje jeho degradaciu. Hromadenie glykogénu v peceni, svaloch a nervovych bunkach
preto vedie k postupnej dysfunkcii tychto organov. Postihnuté steriatad vykazuju priznaky ako je
depresia, zly vyZivovy stav a pomaly rast uz v ranom Stadiu.

Plemeno: nemecky pin¢, maltézsky psik

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: G6PC1 nemecky pin¢, G6PC maltézsky psik

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8322

e Glykogendza (GSD I, Pompeho choroba)

Pompeho choroba je spO6sobend nedostatkom glukozidazy, ktory vedie k abnormdlnemu
ukladaniu glukdézy v lyzozdmoch. Postihnuté psy trpia zvracanim, postupnou svalovou
slabostou a stratou kondicie. Ochorenie srdca vedie k smrti priblizne vo veku 1,5 roka.

Plemeno: finsky laponsky pes, laponsky pastiersky pes, Svédsky laponsky pes
Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: GAA

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8513

e Glykogendza (GSDIlla)

Glykogendza typ llla je spbsobend mutaciou v géne AGL, ktora vedie k poruche glukoregulacie.
Schopnost viazania glukdzy na glykogén a spatného stiepenia glykogénu na glukézu, zavisi od
rozvetvenej struktiry glykogénu. Tvar tejto Struktdry reguluju dva enzymy: enzym vetvenia
glykogénu (GBE) ju buduje; enzym rozvetvenia glykogénu (GDE) ju rozkladd. K hromadeniu
glykogénu v pecenovych a svalovych bunkach dochddza pri zniZzenej aktivite GDE. To vedie
k postupnej dysfunkcii tychto organov. Postihnuté Sterfiatd pocas prvych rokov Zivota
nevykazuju Ziadne priznaky. Ochorenie sa stava zjavnym, ked' sa po niekolkych rokoch objavi
letargia a epizodicka hypoglykémia vratane kolapsov.

Plemeno: kuceravy retriver
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Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: AGL
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8156

¢ Glykogenodza (GSD - PGBM1)

Glykogendzy (Glycogen Storage Diseases, GSD) su dedi¢né metabolické poruchy sposobené
defektnymi enzymami, ktoré vedu k nadmernému ukladaniu glykogénu v réznych tkanivach.
U psov plemena baset bol objaveny geneticky variant v géne RBCK1, ktory vedie k tvorbe
zasobnych teliesok, ktoré mozu spdsobit vazne zdravotné problémy. Postihnuté psy casto
spociatku vykazuju chronické zvracanie a hnacku vo veku od 6smich do dvandastich mesiacov.
V neskorsich stadiach sa moze vyvinut progresivna svalova slabost, intolerancia zataze a vazne
srdcové problémy, ako je srdcové zlyhanie a nahla srdcova smrt. KedZe ochorenie postupuje
pomaly a spociatku sposobuje len minimalne zmeny v krvnych hodnotach, genetické
testovanie moéZe poskytnut cenné diagnostické informacie. Okrem toho genetické testovanie
mobZe v ranom Stadiu identifikovat zvierata, ktoré su nositelmi génu, ¢o ma velky vyznam pre
zodpovedné planovanie chovu.

Plemeno: baset

Dediénost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8969

e GML1 - gangliozid6za (GM1)

GM1 - ganglioziddza je lyzozomalne ochorenie, ktoré vedie k neurologickym porucham.
Postihnuté psy trpia ochrnutim koncatin a spasticitou svalov. Vo veku priblizne 8 mesiacov
vacsina psov na toto ochorenie zomiera.

Plemeno: pomsky, portugalsky vodny pes, sibirsky husky, shiba inu

Dedic¢nost: autozomalne recesivna

Gén: GLB1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8066
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e GM2 - ganglioziddza (Sandhoffova choroba) (GM2)

GM2 - ganglioziddza je smrtelné, progresivne neurodegenerativne lyzozomdlne ochorenie
spb6sobené mutaciami v géne HEXB. Postihnuté psy nie su schopné tvorit urcité enzymy, ktoré
su nevyhnutné na odburavanie neuronalnej membranovej zlozky gangliozidu GM2

vo viscerdlnom tkanive. Hromadenie tychto metabolitov vedie k postupnej destrukcii
centralneho nervového systému. Prvé priznaky tohto neurologického ochorenia sa objavuju vo
veku 9 aZ 12 mesiacov a zvycajne zahfriaju stratu zraku, tazkosti s chédzou, stratu rovnovahy,
tras hlavy a zvracanie. Ochorenie rychlo postupuje a psy zvyéajne umieraju vo veku 18 az 23
mesiacov.

Plemeno: japonsky Spaniel, shiba inu, toy pudel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HEXA japonsky Spaniel, HEXB shiba inu, toy pudel

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8208

« H

e Hemofilia A (nedostatok faktora VIII)

Zakladnym patomechanizmom hemofilie A je nedostatok alebo zniZena aktivita faktora VIII,
ktory zohrava klucovu ulohu v koagula¢nej kaskdde. Postihnuté psy sa prejavuju krvacanim,
ktoré moze byt, v zavislosti od stupnia ochorenia, mierne az zavazné. Klinické priznaky zahfnaju
hematdmy velkych rozmerov, krvacanie z nosa, koze, svalov a kibov. Ak je ochorenie zavainé
a nie su prijaté Ziadne preventivne opatrenia, postihnuté psy mozu po operacii alebo Urazoch
vykrvacat.

Plemeno: cobberdog, bobtail, boxer, labradoodle, labradorsky retriver, nemecky ovciak,
rodézsky ridgeback

Dediénost: X - chromozomalna recesivna
Gén: F8
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8689

e Hemofilia A (nedostatok faktora VIII)

Hemofilia A je jednou z najdélezitejsich dediénych porich hemostdzy u havanskych psikov.
Zakladnym patomechanizmom hemofilie A je nedostatok alebo zniZzena aktivita faktora VIII,
ktory hrd rozhodujucu ulohu v koagulacnej kaskade. Postihnuté psy sa prejavuju krvacanim,
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ktoré mébze byt mierne aZ zavazné v zavislosti od stupria ochorenia. Klinické priznaky zahffaju
hematémy velkych rozmerov, krvacanie z nosa, koze, svalov a kibov. Ak je ochorenie zavainé
a nie su prijaté Ziadne preventivne opatrenia, postihnuté psy mozu po operacii alebo Urazoch
vykrvacat.

Plemeno: havansky psik

Dedi¢nost: X - chromozomalne recesivna

Gén: F8

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8232

e Hemofilia B (nedostatok faktora IX)

Hemofilia B je jednou z najdéblezitejSich dedi¢nych poruch hemostazy u rodézskych
ridgebackov. Zakladnym patomechanizmom hemofilie B je nedostatok, alebo zniZzena aktivita
faktora IX, ktory hra rozhodujucu ulohu v koagulaénej kaskdde. U postihnutych psov sa
vyskytuje krvacanie, ktoré moéze byt v zavislosti od stupfia ochorenia mierne aZ zavainé.
Klinické priznaky zahffiaji hematdmy velkych rozmerov, krvacanie z nosa, koze, svalov a kibov.
Ak je ochorenie zavainé a nie su prijaté Ziadne preventivne opatrenia, postihnuté psy mézu po
operacii alebo Urazoch vykrvacat. Genetické priciny hemofilie B boli v niektorych pripadoch
popisané aj u plemien americkd akita, hovawart a lhasa apso.

Plemeno: americka akita, hovawart, lhasa apso, rodézsky ridgeback

Dediénost: X - chromozomalne recesivna

Gén: F9

Trvanie testu: 3 -5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8221

e Hemoragicka diatéza (Scottov syndrém)

Scottov syndrom je zriedkavd, autozomovo recesivna hemoragickd diatéza u nemeckych
ovCiakov. Narusena je koagula¢na aktivita v désledku funkéne obmedzenych krvnych dosticiek
(trombocyty). Nie su schopné produkovat urcité lipidy obsahujuce fosfor (fosfatidylserin),
ktoré su potrebné na zrazanie krvi. Ostatné koagulaéné parametre si normalne, s vynimkou
spotreby protrombinu pocas zrazania krvi.

Plemeno: nemecky ovciak

Dediénost: autozomdlne recesivna
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Gén: ANO6
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8319

e Hereditarna ataxia (HA)

U malinoisov, variety belgickych ov¢iakov, bol zisteny geneticky variant v géne SLC12A6, ktory
suvisi so spinocerebeldarnou ataxiou. Gén SLC12A5 kdduje kotransportér chloridu draselného,
ktory zohrava délezitu ulohu v réznych biofyzikalnych a fyziologickych procesoch v organizme.
Postihnuté psy vykazuju pomaly postupujice poruchy koordinacie pohybov (ataxia),
paraparézu panvovych konéatin, palmigradny postoj (pri stati sa karpalne kiby dotykaju zeme)
a po sedacii dochadza ku generalizovanym mimovolnym svalovym kontrakcidm (podobnym
myokymii). U postihnutych psov neboli pozorované epileptické zachvaty. Prvé priznaky sa
zvycCajne objavuju vo veku 3—6 mesiacov vo forme nekoordinovanej chodze a
zhorsuju sa, az kym postihnuté psy vo veku 2,5-3 rokov nie su schopné samostatne sa
pohybovat. Velkost a hmotnost postihnutych psov moze byt v porovnani s inymi psami znizena.

Plemeno: belgicky ovciak
Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: SLC12A6

Cislo vy3etrenia: je moZ?né objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Hereditarna ataxia (HA)

Hereditarna ataxia (HA) je progresivne ochorenie s klinickymi priznakmi ako su hypermetria,
strata rovnovahy, nekoordinovanost chédze a tremor, ktoré neskér progreduju do zavaznych
poruch chbdze.

U plemien bobtail a gordon seter sa prvé priznaky objavuju vo veku od 5 mesiacov do 4 rokov.
U tychto plemien bol identifikovany variant génu RAB24, ktory sposobuje HA.

Mutécia v géne KCNIP4 sposobuje HA u plemena nérsky buhund, zatial ¢o mutdcia v géne
HACE1 bola zistena u nérskych losich psov. Postihnuté Steniatka vykazuju klinické priznaky
vo veku od 4 do 20 tyZzdriov. Steniatka sa fahko posmykli na zemi, obéas sa prevratili a mali
zveseny chvost, netypicky pre toto plemeno.

U plemena australsky ovc¢iak a miniatirny americky ovciak sa prvé priznaky, ako hypermetria,
krélicie poskakovanie, vratka a strnuld chédza na panvovych koncatinach, mozu prejavit medzi
4. a 19. mesiacom. Tieto nekoordinované pohyby a spasticita sa postupne zhorsuju a vedu

k neschopnosti chodit vo veku 30 aZz 44 mesiacov. Vysledky histolégie mozgu odhalili difuznu
demyelinizaciu. Bola identifikovand mutacia v géne PNPLAS8, ktord spOsobuje HA u tychto
plemien.

Plemeno: australsky ovciak, bobtail, gordon seter, miniaturny americky ovciak, ndrsky buhund,
norsky losi pes
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Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: PNPLAS8 australsky ovciak, RAB24 bobtail, gordon seter, HACE1 nérsky losi pes, KCNIP4
norsky buhund

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8449

e Hereditarna hluchota (EOAD)

U plemena rotvajler sposobuje geneticky variant génu LOXHD1 skoru stratu sluchu.
V sucasnosti este nie je jasné, Ci sa Steniatd rodia hluché, alebo sa rodia s poruchou sluchu,
ktora pocas niekolkych tyZdriov progreduje do hluchoty. Predpoklada sa, Zze gén LOXHD1 sa
podiela na udrZiavani funkcie kochlearnych vlaskovych buniek.

U rodézskeho ridgebacka spOsobuje delécia génu EPS8L2 dedi¢nu formu hluchoty, ktora vedie
k Uplnej strate sluchu vo veku jedného aZ dvoch rokov. Tato forma sa nazyva “early-onset adult
deafness — EOAD".

Mutdcia v géne CDH23 u beaucerona vedie k dedic¢nej obojstrannej hluchote. Okrem hluchoty
sa postihnuté steniatka vyvijali normalne.

Plemeno: beauceron, rodézsky ridgeback, rotvajler

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CDH23 beauceron, EPS8L2 rodézsky ridgeback, LOXHD1 rotvajler
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8269

e Hereditarna hluchota (DINGS1 a 2)

Boli identifikované dva genetické varianty v géne PTPRQ (zndmy ako DINGS1) a v géne MYO7A
(znamy ako DINGS2), ktoré sp6sobuju vrodenu hluchotu a vestibularnu dysfunkciu u plemena
doberman. Postihnuté mladata su hluché kratko po narodeni a vykazuju priznaky
vestibularneho ochorenia, ako je naklananie hlavy, krdZenie a ataxia. Priznaky vestibuldrnej
dysfunkcie sa mozu vekom zlepsit. Okrem toho postihnuté Steniatka nemaju vestibulo-
okuldrny reflex a vykazuju postrotacny nystagmus. Bola popisand progresivna kochledrna
degeneracia so stratou sluchovych senzorickych buniek vo vndtornom uchu. Hluchota
spbsobend DINGS2 je obojstrannad, zatial ¢o DINGS1 mobzZe spdsobit jednostrannt hluchotu.

Plemeno: doberman
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: MYO7A
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8875

e Hereditarna katarakta (HSF4)

Katarakta znamena zniZenu priehladnost (zakal) ocnej SoSovky, ktord je za normadlnych
okolnosti ¢ira. Hereditarna katarakta (HC) u australskych ovciakov je zalozena na mutdcii v géne
HSF4, ktora sa povaZuje za rizikovy faktor. Bolo publikované, Ze psy nesuce tuto mutdciu
vykazuju 17-ndsobne zvysSené riziko vzniku katarakty v porovnani so psami bez mutdcie.
Heterozygotni prenasatelia iba jedného mutovaného génu HSF4 trpia prevaine zadnou
pblovou subkapsularnou kataraktou (PPSC). Tato forma nemusi nevyhnutne zhorSovat videnie
u plemena australsky ov€iak. Psy homozygotne postihnuté mutdciou HSF4 vsak vykazuju
zdvaznejsi priebeh ochorenia. Katarakta sa vyvija v jadrovej oblasti a mozZe viest k Uplnej
slepote. Vek nastupu nie je jasne definovany. Sucasné vedecké udaje naznacuju autozomalne
recesivny spésob dedi¢nosti s minimalne jednym dalsim genetickym faktorom. Toto ochorenie
a potencidlny geneticky faktor su stdle predmetom prebiehajuceho vedeckého vyskumu.
U plemena korthalsov grifdn je genetickym testom mozno zistit pricinny variant v géne FYCO1.
Dalsi geneticky variant je zodpovedny za kataraktu u franctzskych buldoc¢kov, stafordsirskych
bulteriérov a za skoru formu katarakty u bostonskych teriérov. U tychto plemien sa ochorenie
dedi autozomalne recesivne.

Plemeno: austrdlsky ovciak, korthalsov grifon, miniaturny americky ovciak, waller
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HSF4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8157

e Hereditarna katarakta (HSF4)

Katarakta znamena znizenu priehladnost (zakal) o¢nej SoSovky, ktord je za normalnych
okolnosti ¢ira. Hereditarna katarakta (HC) u austrdlskych ovciakov je zaloZzena na mutdcii v géne
HSF4, ktora sa povazuje za rizikovy faktor. Bolo publikované, Ze psy nesuce tuto mutaciu
vykazuju 17-ndsobne zvysSené riziko vzniku katarakty v porovnani so psami bez mutdcie.
Heterozygotni prenasatelia iba jedného mutovaného génu HSF4 trpia prevaine zadnou
pblovou subkapsuldarnou kataraktou (PPSC). Tato forma nemusi nevyhnutne zhorsovat videnie
u plemena australsky ovciak. Psy homozygotne postihnuté mutaciou HSF4 vsak vykazuju
zadvazinejsi priebeh ochorenia. Katarakta sa vyvija v jadrovej oblasti a moze viest k Uplnej
slepote. Vek nastupu nie je jasne definovany. Sucasné vedecké Udaje naznaduju autozomalne
recesivny spésob dedi¢nosti s minimalne jednym dal$im genetickym faktorom. Toto ochorenie
a potencialny geneticky faktor st stale predmetom prebiehajiceho vedeckého vyskumu. Dalsi
geneticky variant je zodpovedny za kataraktu u francuzskych buldockov, stafordSirskych
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bulteriérov a za skoru formu katarakty u bostonskych teriérov. U tychto plemien sa ochorenie
dedi autozomalne recesivne.

Plemeno: bostonsky teriér, franclzsky buldocek, stafordsirsky bulteriér
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HSF4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8576

e Hereditarna nazalna parakeratéza (HNPK)

Nazdlnu parakeratézu spésobuje genetickd porucha, ktorej prejavom je vysychanie nosa psov.
Najma na dorzdlnej ploche planum nasi sa tvoria rohovinové Supiny, ktoré priliehajud k nosu.
V tychto Struktirach sa méZzu objavit krvavé trhliny, ktoré vedu k chronickému podrazdeniu
a zapalu koZe nosa. Farba koZe sa mbZze zmenit z tmavej na svetlejsSiu. U postihnutych psov sa
prvé priznaky objavia vo veku od Siestich mesiacov do jedného roka. Na zmiernenie priznakov
mozZno nos osetrit vazelinou, propylénglykolom alebo pripravkami obsahujicimi kyselinu
salicylovu.

Plemeno: anglicky chrt

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SUV39H2

Trvanie testu: 1 — 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8672

e Hereditarna nazalna parakeratéza (HNPK)

Nazalnu parakeratézu spésobuje genetickd porucha, ktorej prejavom je vysychanie nosa psov.
Najma na dorzalnej ploche planum nasi sa tvoria rohovinové Supiny, ktoré priliehaju k nosu.
V tychto Strukturach sa mézu objavit krvavé trhliny, ktoré vedu k chronickému podrazdeniu
a zapalu koZe nosa. Farba koZe sa mbZze zmenit z tmavej na svetlejsSiu. U postihnutych psov sa
prvé priznaky objavia vo veku od Siestich mesiacov do jedného roka. Na zmiernenie priznakov
mozno nos osetrit vazelinou, propylénglykolom alebo pripravkami obsahujicimi kyselinu
salicylovu. Pricinu génového defektu u labradorskych retriverov objavili vedci z Ustavu genetiky
Vetsuisse-faculty univerzity v Berne (skupina prof. Tossa Leeba). Geneticku pri¢inu HNPK

u chrtov objavila skupina profesora Drogemiillera (univerzita Bern).

Plemeno: cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver

Dediénost: autozomdlne recesivna
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Gén: SUV39H2
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujlceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8421

e Hereditarna neuropatia (GHN)

Hereditarna neuropatia sposobuje nedostatocné zasobovanie periférneho nervového systému
s naslednou degeneraciou nervov. V doésledku nedostatocnej nervovej stimuldcie svaly
postupne degraduju. Klinické priznaky sa objavuju pocas prvych dvoch rokov Zivota psa. Tieto
priznaky zahfnaju progresivnu amyosténiu, intoleranciu cvienia, stratu reflexov a ataxiu
vsetkych koncatin. Pes mozZe padat, chodit po Spickach alebo jeho ch6dza moze byt zmenena.
Pri postihnuti hrtanu boli opisané aj zmeny hlasu a problémy s prehitanim. Na celkovy stav
nema ochorenie vplyv. Existuju aj iné spinalne alebo neurologické problémy, ktoré mozu
spbésobovat podobné priznaky, preto moéze byt Casto nespravne diagnostikovana alebo
nediagnostikovana.

Plemeno: anglicky chrt

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: NDRG1

Trvanie testu: 5 - 7 pracovnych dni po prijati vzorky do vysSetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8179

e Hyperurikozuria (SLC/HUU)

HyperurikozUdriu a hyperurikémiu spbsobuju vrodené zmeny v metabolizme purinov. Psy
prirodzene vyluéuju alantoin ako koneény produkt. Psy s homozygotnou mutdciou v géne
SLC2A9 vylucuju menej alantoinu a zaroven viac kyseliny mocovej (hyperurikozuria). Rovnako
sa koncentracia kyseliny mocovej v plazme (hyperurikémia) zvySuje 2 - 4-ndsobne v porovnani
so zdravymi psami. Vzhladom na to, Ze kyselina mocova je menej rozpustnad vo vode ako
alantoin, vyssie koncentracie kyseliny mocovej v moci by mohli viest k tvorbe krystalov, ktoré
vytvaraju mocové kamene a musia sa odstranit chirurgicky. Preventivne by mali postihnuté psy
dostavat diétu s nizkym obsahom purinov. Okrem toho je nevyhnutnd dostato¢na hydratécia.

Plemeno: vSetky plemena

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC2A9

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8154
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¢ Hypofosfatazia (HPP)

Hypofosfatdzia (HPP) je metabolické ochorenie kosti charakterizované chybnou mineralizaciou
skeletu, ktoré bolo popisané u plemena karelsky medvedi pes ako aj u ludi. V pripade
karelského medvedieho psa sa zistilo, Ze s HPP suvisi variant génu alkalickej fosfatazy ALPL. Vek
nastupu HPP u karelskych medvedich psov sa pohybuje od 2 do 10 tyZzdiiov. Prvymi priznakmi
su spomalenie rastu, skréeny postoj, zachvaty, generalizovana svalova slabost a pohybové
tazkosti. V dosledku zmeny variantu v géne ALPL moZno pozorovat chybni mineralizaciu kostry
spolu s kostnymi osifikdciami. Typickymi patologickymi ndlezmi su hyperextenzia distalnych
kibov, diafyza v tvare presypacich hodin, ako aj slabo mineralizované epifyzy, karpélne

a tarzdlne kosti. Okrem toho analyza séra postihnutych Steniat odhalila zvySend hladinu
sérovych celkovych bielkovin, albuminu a mocoviny. V moci bolo moZzné namerat zvysenu
hladinu vylu¢ovaného PEA (fosfatdzovy substrat fosfoetanolamin). Steniatka zvy&ajne uhynu
niekolko tyzdriov po prvych priznakoch, alebo su eutanazované kvoli zdvaznosti klinickych
priznakov.

Plemeno: karelsky medvedi pes

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ALPL

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8389

e Hypomyelinizacia (Shaking Puppy Syndromém) (SPS)

Ochorenie je sposobené narusenim myelinizacie v mieche. Postihnuté psy vykazuju
generalizovany tremor vo veku 12 az 14 dni. ZavaZnost tremoru sa moze u jedincov vo vrhu
lisit. Psy sa mbZu pohybovat, ale na panvovych koncatindch maju skakava chédzu. Tras nie je
pritomny v pokoji alebo spanku, a ¢asom sa zmierfiuje do 3 az 4 mesiacov veku.

Plemeno: anglicky SpringerSpaniel, weimarsky stavac

Dediénost: X — chromozomadlne recesivna anglicky $pringer$paniel, autozomalne recesivna
weimarsky stavac

Gén: PLP1 anglicky SpringerSpaniel, FNIP2 weimarsky stavac
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8443
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e Ichtydza

Ichtydza je genetické ochorenie spdsobujuce dysfunkciu keratinu v kozi, ¢o vedie k tvorbe
velkych, rézne pigmentovanych koznych Supin. Vzhladom na rybi vzhlad tychto Supin vznikol
ndazov z gréckeho slova pre rybu: Ichthys. Okrem toho sa mdZe zmenit pigmentacia koZe.

U psov, ktori su postihnuti touto dermatdzou, sa prvé priznaky objavia ¢oskoro po narodeni.
Na toto ochorenie neexistuje Ziadna lie¢ba. V niektorych pripadoch sa tvorba Supin u starych
psovV zniZuje.

Plemeno: americky buldog

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: NIPAL4

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8555

e Ichtyodza

Koza plni funkciu vonkajsej aj vnutornej bariéry, o je nevyhnutné pre prezitie. Koza prechadza
neustdlym procesom samoobnovenia. Kmeniové bunky sa nachadzaju v bazdlnej vrstve
epidermis, kde sa diferencuju na keratinocyty tvoriace rohovinu. Tie migruju do najvrchnejsej
vrstvy epidermis, stratum corneum a tvoria keratin. Ichtydza je skupina dedic¢nych poruch
keratinizacie s priznakmi ako sucha koza, Supinatenie, hyperkeratdza a erytrodermia.

U plemena ¢ivava bol identifikovany geneticky variant génu SDR9C7 ako potencidlna pricina
ichtydzy. Tento gén kdduje enzym, ktory sa podiela na produkcii takzvaného lipidového obalu
korneocytov (CLE), ktory je kfucovou zlozkou epidermdlnej bariéry. Postihnuty pes vykazoval
kratko po narodeni typické symptomy ichtydzy: abnormdlnu tvorbu Supin po celom tele,
mierne svrbenie, mierny erytém a zapach koZe. Geneticky variant sa dedi autozomadlne
recesivnym sposobom.

Plemeno: civava
Dediénost: autozomdlne recesivna
Gén: SDRIC7

Cislo vy3etrenia: je moZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Ichtydza

U plemena nemecky ovciak bol identifikovany geneticky variant génu ASPRV1 ako potencidlna
pri¢ina ichtydzy. Postihnuty pes vykazoval kratko po narodeni typické priznaky ichtydzy: silné
Supinatenie koZe, mierne svrbenie, generalizovana hypotrichdza a fokdlne oblasti alopécie
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s vyraznym sivastym Supinatenim a miernym erytémom, ako aj komeddny na ventralnej strane
brucha. Priznaky sa zlepsili po lie¢be Specidalnymi rehydratacnymi sprejmi alebo Sampdnmi.
Geneticky variant sa dedi autozomalne dominantnym sp6sobom.

Plemeno: nemecky ovciak
Dediénost: autozomalne dominantnd
Gén: ASPRV1

Cislo vy3etrenia: je moZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Ichtydza

Ichtydza je genetické ochorenie spbsobujuce dysfunkciu keratinu v kozi, ¢o vedie k tvorbe
velkych, rozne pigmentovanych koznych Supin. Vzhladom na rybi vzhlad tychto Supin vznikol
nazov z gréckeho slova pre rybu: Ichthys. Okrem toho sa mdZe zmenit pigmentdcia koZe.
U psov, ktori su postihnuti touto dermatdzou, sa prvé priznaky objavia ¢oskoro po narodeni.
V niektorych pripadoch sa tvorba Supin u starych psov zniZuje. Ichtyéza sa neda liecit ani
vyliecit, preto je potrebné sa o postihnutych psov intenzivne starat pocas celého Zivota. Tym
sa moOze zastavit zrohovatenie a zabranit dalsim koZznym infekcidm spojenym s ochorenim.
Problémy moézZe spOsobit aj sekundarne napadnutie kvasinkou Malassezia.

Plemeno: goldendoodle, zlaty retriver

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PNPLA1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8481

e Ichtyodza - kongenitdlna

Ichtydza ako genetické ochorenie u nemeckej dogy je charakterizovana silnou generalizovanou
hyperkeratézou a tvorbou silne zvraskavenej, zhrubnutej a Supinatej koze, najma v okoli oci
a nosa. Tento typ ichtydzy sa nazyva aj lameldrna ichtyéza, a to kvéli tenkym a na seba
navrstvenym lameldrnym vrstvam buniek. KoZa sa stava suchou a strdca svoju pruznost, ¢im
zviera vykazuje vraskavy vzhlad. Okrem toho sa u Steniat niekedy vytvori silny opuch ocnych
viecok, ktory im znemozriuje otvorit o¢i. Zmeny vlastnosti koze spdsobujlce zahyby zvysuju
riziko sekundarnych infekcii, v dosledku coho je liecba ochorenia stazena.

Plemeno: nemeckd doga

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC27A4

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria
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Cislo vysetrenia: 8317

o Ichtydza typ 2

Ichtydza je genetické ochorenie spbsobujuce dysfunkciu keratinu v kozi, ¢o vedie k tvorbe
velkych, rézne pigmentovanych koznych Supin. Vzhladom na rybi vzhlad tychto Supin vznikol
nazov z gréckeho slova pre rybu: Ichthys. Okrem toho sa mdéZe zmenit pigmentacia koze.

U psov, ktori su postihnuti touto dermatdzou, sa prvé priznaky objavia ¢oskoro po narodeni.
Na toto ochorenie neexistuje Ziadna lie¢ba. V niektorych pripadoch sa tvorba Supin u starych
psov znizuje. Okrem uZ zndmeho variantu génu PNPLA1 sa zistil dalsi variant génu ABHDS5,
ktory spdsobuje rovnaké typické priznaky ochorenia. Novy variant sa nazyva ichtydza typu 2
a doteraz bol zisteny najma u psov americkej chovatelskej linie.

Plemeno: goldendoodle, zlaty retriver

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ABHD5

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8738

e Imerslund-Grasbeck syndrome (IGS)

Imerslund-Grasbeck syndrome (IGS) je charakterizovany malabsorpciou vitaminu B12.
Nedostatok kobalaminu (vitamin B12) vedie k zmendm v krvotvornom systéme (napriklad
k megaloblastickej anémii) a k neurologickym priznakom v dosledku nezvratného poskodenia
mozgu a nervového systému. IGS sa da zvladnut suplementaciou pravidelnymi davkami
kobalaminu.

Plemeno: bigel, border kélia, komondor

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CUBN

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8475

¢ Junctional epidermolysis bullosa (JEB)

JEB (Junctional Epidermolysis Bullosa) je pluzgierovité ochorenie koze a sliznic, pri ktorom
dochadza k oddelovaniu tkaniva v zéne lamina lucida bazdlnej membrany na dermato-
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epidermalnom spojeni. Postihnuté psy vykazuju erdziu a inkrustaciu v oblasti semennikov,
kolien, laktov, ¢lenkovych kibov, karpéalnych kosti, bedier, pier a jazyka. U niektorych psov
s koZnym ochorenim sa mo6zu objavit zmeny na sklovine zubov.

Plemeno: nemecky kratkosrsty stavac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: LAMA3

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8198

e Juvenile brain disease (JBD)

Juvenile brain disease u russell teriérov je zdvazné ochorenie mozgu so v€asnym nastupom
vo veku 6 - 12 tyZdiiov. Postihnuté Steniatka trpia epileptickymi zachvatmi. Ochorenie rychlo
postupuje a sposobuje nezvratné poskodenie mozgu, ktoré vedie k smrti.

Plemeno: jack russell teriér, parson russell teriér

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: PITRM1

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8284

¢ Juvenilna epilepsia (JE)

U plemena lagotto romagnolo existuje druh epilepsie, ktorého priznaky sa vyskytuju v ranom
veku. Juvenilna epilepsia je geneticky podmienena a vyskytuje sa pocas piateho az dvanasteho
tyZzdna Zivota Steniat. Typické priznaky sa pohybujui od mierneho chvenia a kolisavej chédze, az
po spastické ochrnutie alebo neschopnost psa chodit. Genetické testovanie pontka moznost
dokazat existenciu ochorenia napriek kratkemu casu, v ktorom sa tieto rézne priznaky
objavuiju.

Plemeno: lagotto romagnolo

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: LGI2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8459
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e Juvenilna laryngealna paralyza a polyneuropatia (JLPP)

Juvenilnd laryngealna paralyza a polyneuropatia, alebo JLPP, je dedi¢né ochorenie, ktoré vedie
k tazkostiam s dychanim pri vzruseni alebo fyzickej zatazi uz vo veku priblizne troch mesiacov.
Ndpadnd je aj zmena hlasu pri Stekani. S postupujucou chorobou sa objavia problémy
so slabostou a koordinaciou panvovych koncatin, ktoré sa nakoniec rozsiria aj na hrudné
kondatiny. Tazkosti s prehitanim sposobia, Ze $teria je nachylné na dusenie alebo zapal plic.
Toto ochorenie sa neda vyliecit a je smrtelné do niekolkych mesiacov od zistenia prvych
priznakov.

Plemeno: Cierny rusky teriér, rotvajler

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: RAB3GAP1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8271

¢ Juvenilnd myoklonicka epilepsia (JME)

JME u rodézskych ridgebackov je charakterizovana Specifickym fenotypom epilepsie s ¢astymi
myoklonickymi zasklbmi s priemernym zaciatkom vo veku 6 mesiacov. Psy trpia automatickymi
a nahlymi zasklbmi, ktoré sa vyskytuju najma v leZiacej a uvolnenej polohe. Tieto svalové

.....

zasklby len jednu sekundu, ale vyskytuju sa v séridch. Niektoré psy su pocas nich zmatené

a vystrasené. Zachvaty vznikaju denne vo viac ako 85 % pripadov. Ochorenie progreduje
do generalizovanych tonicko-klonickych zachvatov u priblizne 40 % postihnutych psov. Liecba
antiepileptikami moze priniest zlepSenie priznakov.

Plemeno: rodézsky ridgeback

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: DIRAS1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8557

« K

e Kardiomyopatia s juvenilnou mortalitou (CIM)

U plemena belgicky ovciak sa zistil geneticky variant, ktory koreluje s kardiomyopatiou
s juvenilnou mortalitou (CIM). Postihnuté Steniatka umieraju pri narodeni, alebo vo veku
maximalne 6 - 8 tyZzdnov. V druhom pripade sa Stenata spociatku vyvijaju normalne, ale potom
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sa u nich prejavia nespecifické priznaky, ako je zvracanie, nekoordinované pohyby, tras alebo
respiracné priznaky. Niekolko dni po prvych klinickych priznakoch uhynu, zvyéajne v désledku
zlyhania srdca. Genetickd analyza CJM umoZiuje selektivne parenie chovnych psov.

Plemeno: belgicky ovciak (groenendael, laekenois, malinois, tervueren)
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: YARS2

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8543

e Kongenitalna hypotyredza (CHG)

Hypotyredza oznacduje vsetky rozne druhy hypofunkcie Stitnej zlazy, nezdvisle od ich povodu.
U Spanielskeho vodného psa modze subfunkcia stitnej Zlazy pochadzat z genetického zdroja.
U postihnutych Steniat dochddza k oneskoreniu rastu, ktoré sa stava zjavnym v case, ked
normalne Steniatka z toho istého vrhu zaZivaju rychly rast vo veku priblizne dvoch tyzdriov.
Niektoré mladatd vtomto ¢ase nadhle uhynu. Otvaranie oci a zvukovodov je zna¢ne oneskorené
a Stitna Zlaza sa zvacsuje (struma; parové opuchy na spodnej strane krku). Kosti sa primerane
nepredlzZuju, ¢o spésobuje nezvratny trpasli¢i vzrast. V¢asna diagndza otvara moznost obist
vacsinu priznakov kazdodennym podavanim hormdnov Stitnej Zlazy po zvySok Zivota psa.
V opacnom pripade maju postihnuté psy velmi kratky Zivot a zvy€ajne umieraju ako Stefiata.

Plemeno: foxteriér, franclzsky buldocek, potkani teriér, Spanielsky vodny pes, tenterfieldsky
teriér, toy foxteriér

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: TPO
Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8434

e Kongenitalny idiopaticky megaezofagus (CIM)

Kongenitalny idiopaticky megaezofagus (CIM) je charakterizovany ako porucha motility
traviaceho traktu, ktord zniZzenou peristaltickou aktivitou a dilataciou paZerdka brani
normalnemu transportu potravy do Zaludka. Postihnuté psy vykazuju regurgitaciu potravy
a vody, a preto neprospievaju. Mozu sa vyskytnut komplikacie ako aspiraéna pneumonia.

U plemena nemecky ovciak bol identifikovany geneticky variant, ktory je spojeny so zvySenym
rizikom CIM. Priblizne tretina homozygotne postihnutych suciek vykazovala priznaky CIM,
zatial ¢o az polovica homozygotne postihnutych samcov vykazovala priznaky. Pri vzniku
megaezofagusu vSak zohravaju ulohu aj iné, nezndme faktory. Mnohé z postihnutych psov
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vykazovali priznaky vo veku do jedného roka. Geneticky test umoznuje cielené slachtenie
s ciefom prednostne rozsirit v plemene nerizikovu alelu.

Plemeno: nemecky ovciak

Dedi¢nost: v texte

Gén: MCHR2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8781

e Kongenitalny myastenicky syndréom (CMS)

Kongenitalny myastenicky syndrém (CMS) je dedi¢né neuromuskularne ochorenie u psov.
Priznakmi ochorenia su predovsetkym generalizovana slabost kostrového svalstva, ktord sa
zhorsuje najma po cviceni, strese alebo vzruseni. Priznaky mozno pozorovat uz vo veku dvoch
tyzdnov. Pohyblivost vsetkych koncatin je zniZzena a schopnost niest vlastnu telesnd hmotnost
sa ¢asom zhorsuje. Na vSetkych koncatinach su zniZzené spinalne reflexy.

U zlatého retrivera je gén COLQ zodpovedny za ukotvenie enzymu acetylcholinesterazy
v neuromuskuldrnom spojeni. Tento enzym po prenose signdlu rozkladd neurotransmiter
acetylcholin. Kvoli variantu génu COLQ zostdva acetylcholin aktivny prili§ dlho, ¢o narusa
prenos signdlu a nadmerne stimuluje svaly. Prvé priznaky sa u zlatych retriverov zvycajne
objavuju okolo 4 tyZzdriov veku.

U labradorského retrivera Gén COLQ je zodpovedny za ukotvenie enzymu acetylcholinesterazy
v neuromuskularnom spojeni. Tento enzym po prenose signalu rozklada neurotransmiter
acetylcholin. Kvoli variantu génu COLQ zostdva acetylcholin aktivny prili§ dlho, ¢o narusa
prenos signalu a nadmerne stimuluje svaly. Prvé priznaky sa zvycajne objavuju u Steniat
labradorského retrivera okolo 6. tyZzdria veku.

U dénskeho stavaca gén CHAT riadi produkciu enzymu cholin acetyltransferazy, ktory
syntetizuje neurotransmiter acetylcholin v nervovych bunkach. V désledku tohto génového
variantu sa produkuje nedostato¢né mnozstvo acetylcholinu, ¢o vedie k narusenému prenosu
signdlov z nervu do svalu a tym k rychlej svalovej inave. Typickym znakom je, Ze slabost sa po
kratkom odpocinku docasne zlepsi, ale s obnovenou aktivitou sa rychlo vrati. Postihnuté psy
teda mozu spocdiatku niekolko minat normdélne chodit, potom robit Coraz kratSie kroky
a nakoniec sa zrutia od vycCerpania; po niekolkych mindatach odpodinku sa mézu postavit a opat
chodit, kym sa priznaky pri pokracujicej namahe neobjavia. Prvé priznaky sa mézu objavit uz
vo veku 2 tyzdriov.

U russell teriéra gén CHRNE kdduje Cast acetylcholinového receptora v membrane svalovych
buniek. Ak je tento receptor chybny, svalové bunky uz nedokazu efektivne prijimat nervové
signdly a reagovat na ne. V dosledku toho sa u postihnutych Steniat ¢asto prejavuju vyrazné
priznaky slabosti pri ndmahe priblizne vo veku 4 — 5 tyzdnov.

U heideteriérov sa prvé priznaky casto objavuju uz niekolko dni po narodeni. Uz vo veku
niekolkych dni si je mozné vsimnut, Ze Steniatka nedokazu spravne koordinovat hrudnikové
koncatiny a Ze reflexy su znizené, alebo Uplne chybaju. S postupom ochorenia sa
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u postihnutych zvierat vyvija celkova svalova slabost, ktora sa pocas dria zhorsuje. Najma v noci
su priznaky zvycajne najvyraznejsie. V zavaznejsich pripadoch sa moze stat, Ze Steniatka padaju
nabok, alebo sa nedokazu postavit. Napriek tymto vyraznym fyzickym obmedzeniam zostava
ich vnimavost a hravost zachovana — zvieratd sa zdaju byt ostraZité a zainteresované, ale
nedokdzu dostatocne ovladat svoje svaly.

Plemeno: cobberdog, dansky stava¢, jack russell teriér, goldendoodle, heideteriér,
labradoodle, labradorsky retriver, parson russell teriér, zlaty retriver

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: CHAT ddansky stavac¢, LOC608697 zlaty retriver, labradorsky retriver, CHRNE russel, heid
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8206

e Kraniomandibularna osteopatia (CMO)

Kraniomandibuldrna osteopatia (CMO) je bolestivé proliferativne ochorenie kosti postihujlce
psy oboch pohlavi, mladsie ako 1 rok. Klinicky je ochorenie charakterizované obcasnymi
epizddami sprievodnej horucky s bolestivym opuchom celuste. Pri rontgenovom vysSetreni sa
preukdze proliferacia celustnej kosti. BeZzne suU prvymi priznakmi nastupu ochorenia CMO
bolesti pocas prijmu krmiva, ktoré ¢asto sprevadzaju obdobia horucky.

Plemeno: cairn teriér, Skdtsky teriér, west highland white teriér

Dedi¢nost: autozomalne dominantna s netplnou penetranciou

Gén: SLC37A2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8348

e L-2-hydroxyglutarova aciduria (L-2-HGA)

L-2-HGA (L-2-hydroxyglutarova aciduria) je neurometabolickd porucha charakterizovana
zvySenymi hladinami kyseliny L-2-hydroxyglutarovej v moci, plazme a mozgovomiechovom
moku. L-2-HGA postihuje centrdlny nervovy systém, pricom klinické priznaky sa zvycajne
prejavuju medzi 6 mesiacmi a jednym rokom (hoci sa mozu objavit aj neskor). L-2-HGA
spoOsobuje rézne neurologické deficity vratane psychomotorickej retardacie, zachvatov

a ataxie. Priznakmi su vratkd chédza, tras, svalova stuhnutost v dosledku cvicenia alebo
vzrusenia a zmenené spravanie.

Plemeno: stafordsirsky bulteriér, jorksirsky teriér

51



Dedi¢nost: autozomdlne recesivna
Gén: L2HGDH
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujluceho

Cislo vysetrenia: 8125

e Lafora disease (EDTA krv, Specialny licny ster)

Lafora disease je autozomalne recesivna dedi¢nd porucha metabolizmu glykogénu, ktora
spbsobuje progresivnu myoklonicku epilepsiu. Mutacia v géne NHLRC1 (nazyvanom aj EPM2B)
vedie k premene rozpustného glykogénu na nerozpustny polyglukozan, ktory sa zhlukuje

do neurotoxickych inkluzii nazyvanych Laforove telieska. Laforove telieska (LBs) sa hromadia
v somatodendritickych ¢astiach neurénov mozgu, ale mo6zu sa nachadzat aj v inych organoch,
ako su svaly, srdce, koZza a pecen. Priznaky tohto ochorenia su: zhorsené videnie/oslepnutie,
generalizované tonicko-klonické zachvaty, myoklonické zasklby (¢asto vyvolané svetlom,
zvukom alebo nahlymi pohybmi v zornom poli), zdchvaty paniky, demencia, agresivita, ako aj
inkontinencia stolice a mocu. Priemerny ndstup prvych priznakov sa uvddza v 7 rokoch. KedZe
ide o progresivne ochorenie, frekvencia a zavaznost zdchvatov sa zvysuje. V stucasnosti sa
geneticky test vykondva zo vzorky krvi (alebo Specidlny licny ster!).

Plemeno: baset, bigel, civava, francuzsky buldocek, jazvecik (dlho- / kratko- / hrubosrsty),
novofundlandsky pes, welsh corgi (cardigan / pembroke)

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: NHLCR1
Trvanie testu: 2 - 3 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8005

e Lagotto storage disease (LSD)

Lagotto storage disease (LSD) je ochorenie skladovania s neurodegenerativnymi priznakmi,
ktoré u postihnutych zvierat vedie k poSkodeniu mozocku. Tie su pri¢inou poruch koordinacie
a rovnovahy. U niektorych postihnutych psov moino zistit abnormalne pohyby oci
(nystagmus), ako aj zmeny spravania (napriklad agresivitu a nepokoj). Prvé priznaky sa
objavuju vo veku od Styroch mesiacov do Styroch rokov.

Plemeno: lagotto romagnolo
Dediénost: autozomalne recesivna s netplnou penetranciou
Gén: ATG4D

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria
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Cislo vysetrenia: 8270

e lLaryngealna paralyza (LP)

Laryngealna paralyza znamena, Ze pes nie je schopny abdukovat arytenoidné chrupavky pocas
vdychu, ¢o mdze mat za nasledok Ciastocnu obstrukciu dychacich ciest a naslednd dychovu
tiesen. Ochrnutie hrtana mozZe byt spdsobené dedicne alebo ziskané chirurgickou traumou,
poranenim, uhryznutim, nddorom atd. Klinické priznaky paralyzy hrtana zahffiaju zniZzujucu sa
toleranciu cvicenia, postupujuci stridor hrtana, poruchy hlasu, epizédy dychacich tazkosti

a kolaps. U plemien bulteriér a minibulteriér sa podarilo identifikovat variant, ktory je hlavnym
genetickym rizikovym faktorom pre skory nastup laryngealnej paralyzy. Homozygotnost pre
tento variant je spojeny s desat- az sedemnastndsobne zvysenym rizikom paralyzy hrtana.
Preto by sa parenie malo planovat tak, aby aspori jedno z chovnych zvierat bolo N/N a tym sa
zabranilo narodeniu Steniat homozygotnych pre tento variant.

Plemeno: bulteriér, miniaturny bulteriér

Dediénost: autozomalne recesivna s neuplnou penetranciou

Gén: RAPGEF6

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8361

e Laryngealna paralyza s polyneuropatiou typ 3 (LPPN3)

U psov postihnutych LPPN3 sa ¢asto ako prvy priznak prejavuju tazkosti s hlasnym a davivym
dychanim a vedu k paralyze hrtana. M6zZu sa objavit aj dalSie typické priznaky polyneuropatie,
ako su poruchy chodze. Okrem tejto mutdcie existuju aj dalSie kauzdlne mutacie, ktoré vedu
k podobnym ochoreniam LPN1 alebo LPN2 u leonbergerov.

Plemeno: bernardin, cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver, leonberger, nemecka
doge

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: CNTNAP1
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8685

e Late onset ataxia (LOA)

Toto ochorenie je sp6sobené mutaciou v géne kalciom aktivovanej neutrdlnej proteindzy 1
(CAPN1). U postihnutych psov sa prvé priznaky ataxie prejavia vo veku 6 - 12 mesiacov. Prvymi
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klinickymi priznakmi sU strata rovnovahy a mensia nekoordinovanost chédze, zatial ¢o
neskorsimi priznakmi méZe byt progresivna nekoordinovanost alebo Uplna strata pohyblivosti.

Plemeno: jack russell teriér, parson russell teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CAPN1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratoéria

Cislo vysetrenia: 8493

e Lagotto storage disease (LSD)

Lagotto storage disease (LSD) je ochorenie skladovania s neurodegenerativnymi priznakmi,
ktoré u postihnutych zvierat vedie k poSkodeniu mozocku. Tie su pri¢inou poruch koordinacie
a rovnovahy. U niektorych postihnutych psov mozino zistit abnormalne pohyby odi
(nystagmus), ako aj zmeny spravania (napriklad agresivitu a nepokoj). Prvé priznaky sa
objavuju vo veku od Styroch mesiacov do Styroch rokov.

Plemeno: lagotto romagnolo

Dediénost: autozomalne recesivna s neuplnou penetranciou

Gén: ATG4D

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8270

e Letdlna akrodermatitida (LAD)

Letalna akrodermatitida je charakterizovana koznymi léziami na nohdach a na tvari, ktoré vedu
k sekundarnym infekcidm sp6sobenym Malasseziou a Candidou. Okrem toho lézie spdsobuju
hyperkeratézu vankusikov a deformaciu pazirov. Postihnuté Stefiatd trpia aj hnackou,
bronchopneumdniou a celkovo neprospievaju. Prvé priznaky sa objavuju v prvych tyzdrioch
Zivota. Postihnuté stenatd zvycajne umieraju pred dosiahnutim veku dvoch rokov.

Plemeno: bulteriér, miniaturny bulteriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria
Gén: MKLN1

Cislo vy3etrenia: 8273
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e Leukodystrofia globoidnych buniek (Krabbeho choroba)

Leukodystrofia globoidnych buniek je porucha ukladania lipidov s progresivnou degeneraciou
bielej hmoty centralneho nervového systému (CNS). Ochorenie je spdsobené geneticky
podmienenym nedostatkom enzymu galaktocerebrozid betagalaktoziddzy. Tento enzym je
zodpovedny za lyzozomdlny metabolizmus urcitych galaktolipidov. V désledku nedostatku
enzymu sa tieto lipidy ukladaju v CNS najma v mnohojadrovych obrovskych bunkdach
(globoidnych bunkach). Leukodystrofia globoidnych buniek sa u postihnutych psov prejavuje
vo veku 1 - 3 mesiacov, zacina sa ataxiou a parézou zadnych koncatin. V priebehu ochorenia
dochddza k svalovej atrofii a neurologickej degenerdcii. Vzhladom na nedostato¢né moznosti
liecby su postihnuté zvierata zvycajne eutandzované najneskor po 10 mesiacoch.

Plemeno: cairn teriér, irsky seter, west highland white teriér
Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: GALC

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8007

e Letalne ochorenie pltc (LAMP3)

Plucny surfaktant je zmes lipidov a proteinov, ktoré tvoria tenkud povrchovu vystelkovu vrstvu
v alveolach (casti pluc), v ktorych dochadza k vymene plynov. Surfaktant znizuje povrchové
napatie a preto zabranuje kolapsu alveol na konci vydychu. Syntéza surfaktantu prebieha

v Specidlnych cytoplazmatickych organelach, tzv. lamelarnych telieskach, v bunkach
alveolarneho epitelu typu Il (AECII). Po syntéze lamelarne telieska vylucuju surfaktant

do alveolarneho priestoru. U plemena airedale teriér sa zistilo, Ze variant génu LAMP3, ktory
kdduje membranovy protein lamelarnych teliesok, vyvoldva zdvainé ochorenie pluc.
Lamelarne telieska sa nedokazu uplne vyvinut, ¢o nasledne ovplyviiuje syntézu surfaktantu.
Homozygotne postihnuté Stenata vykazuju smrtelnd hypoxickd respiraéna tiesen a zlyhanie
pocas prvych dni alebo tyzdnov Zivota. Typickymi priznakmi su letargia uz pri narodeni, stefiatd
odmietaju sanie mlieka, rozvija sa u nich dyspnoe alebo tachypnoe, takZe zvy¢ajne musia byt
eutanazované. Zistilo sa, ze pluca postihnutych Steniat si edematdzne, kongestivne a zle
prevzdusnené, niekedy s gumovou Struktdrou. V rdmci skriningu plemena airedale teriér

na opisany variant sa zistilo, Ze Sestrocna suka s geneticky homozygotnym defektom
nevykazovala Ziadne priznaky respiracného ochorenia. To naznacuje, Ze by mohol existovat
nezndmy ochranny variant spésobujuci nelplnd penetranciu tohto smrtelného plicneho
ochorenia.

Plemeno: airedale teriér
Dedi¢nost: autozomalne recesivna s nelplnou penetranciou

Gén: LAMP3
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8598

e Leukoencefalomyelopatia (LEMP)

Leukoencefalomyelopatia (LEMP) je neurodegenerativne ochorenie bielej hmoty centralneho
nervového systému (CNS) prejavujluce sa v skorom veku. V dosledku destrukcie myelinovej
posvy, ktord obklopuje nervové vlakna, dochadza k preruseniu nervového vedenia. Typickymi
priznakmi LEMP su poruchy koordinacie a pohybu. Len niekolko mesiacov po prvych
priznakoch sa postihnuté psy nedokazu postavit ani chodit. U plemien leonberger, rotvajler
a nemecka doga boli zistené varianty génu NAPEPLD, ktoré suvisia s LEMP. NAPEPLD kdéduje
enzym endokanabinoidného systému, ktory sa zrejme podiela na homeostaze myelinu, vyvoji
CNS a ma neuroprotektivnu funkciu. Vek nastupu ochorenia je priblizne jeden az tri roky
a ochorenie sa dedi autozomalne recesivnym sp6sobom. Kedze priblizne 1 % vySetrenych psov
bez priznakov je testovanych ako homozygotne postihnutych, predpoklada sa, Ze penetrancia
je znizend a oc¢akava sa vplyv modifikujucich génov alebo faktorov.

Plemeno: nemeckd doga, leonberger, rotvajler

Dediénost: autozomalne recesivna s neuplnou penetranciou

Gén: NAPEPLD

Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8283

e Leukoencefalopatia (LEP)

Termin leukoencefalopatia oznacuje niekolko poruch postihujucich bielu hmotu centrdlneho
nervového systému. V mnohych pripadoch vedie defekt na Urovni strukturalnych myelinovych
proteinov a/alebo metabolické defekty oligodendrocytov k nedostatocnej tvorbe a udrZiavaniu
myelinu. U plemena bradac bolo opisanych niekolko Steniat s neurologickymi priznakmi, ako
su dysfagia, tetraparéza bez pohybu, hypermetrickd ataxia, kruzenie, dysféria, zaklon hlavy,
strabizmus, generalizované tonicko-klonické zachvaty alebo nahla smrt. Prostrednictvom
sekvenovania celého gendmu postihnutych psov a porovnania so psami bez akychkolvek
priznakov sa podarilo zistit variant, ktory suvisi s leukoencefalopatiou u tohto plemena. Dalsia
analyza mozgu niektorych postihnutych Steniat odhalila |ézie postihujice bielu hmotu mozgu,
znizené rozliSenie medzi bielou a sivou hmotou a mierny hydrocefalus. Vzhladom na viaceré
klinické priznaky boli postihnuté Stefiata zvycajne eutanazované niekolko dni po narodeni.

Plemeno: bradac
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: TSEN54
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8364

e Lyzozdmové ochorenie (LSD, Lysosomal storage disease)

Lysosomal storage diseases (LSD) su roznoroda skupina dedi¢nych ochoreni
charakterizovanych progresivnymi neurologickymi priznakmi, ktoré maju spolocny znak:
abnormalne hromadenie jednej alebo viacerych tried neuplne katabolizovanych
makromolekul vo vnutri lyzozémov. U réznych plemien psov sa prejavuju v roznom veku.

U dalmatincov sa priznaky zvycajne zacinaju objavovat okolo 18 mesiacov veku a ovplyvriuju
okrem iného spravanie, koordinaciu a senzorické funkcie. U dobermanov sa prvé priznaky
objavuju uz v 2 mesiacoch s rychlym neurologickym zhorsenim.

U dalmatincov je lyzozomdlna skladovacia choroba sp6sobend genetickym variantom v géne
CNP. Homozygotne postihnuté psy zacinaju vykazovat progresivne priznaky okolo 18 mesiacov
veku, vratane zmien spravania, kognitivneho poklesu, straty koordinacie, zhorSeného videnia,
Uzkosti, prechadzanie sa a kruZenia, precitlivenosti, poruch spanku a inkontinencie. Priblizne
od 7 rokov sa objavuju priznaky, ako su problémy s rovnovahou a zndmky dezorientacie. Psy
padaju pri chodzi, nardzaju do prekazok a ¢asto sa opieraju o predmety, aby mali podporu.
Magnetickd rezonancia potvrdzuje generalizovand atrofiu mozgu (zmenSenie mozgu) s
vyraznou degenerdciou bielej hmoty. Heterozygotom pre tento variant sa mozu neskor v Zivote
vyvinut neurologické poruchy. Priznaky su tieZ progresivne, ale menej zavazné a zvycajne sa
vyvijaju medzi 9. a 11. rokom Zivota. Medzi klinické priznaky patri strata chuti do jedla, ataxia,
nepokoj a poruchy spanku. Priblizne vo veku 12 rokov niektoré psy vykazuju vyznamnu stratu
koordinacie; padaju a maju tazkosti s opatovnym vstavanim. Niektoré psy tieZ vykazuju znamky
zrakového a sluchového postihnutia.

U weimarskych stavacov choroba zacdina neskor (okolo 4 rokov veku) s postupnym postupom
a narastajucimi motorickymi a kognitivnymi poruchami.

U plemena doberman bol identifikovany geneticky variant génu MAN2B1, zodpovedny za
lyzozomalne skladovacie ochorenie. Pociatocné priznaky boli pozorované u postihnutého psa
priblizne vo veku dvoch mesiacov, vratane nemotornosti a tazkosti so statim, ¢o malo za
nasledok casté pady. Neurologické vysetrenie odhalilo mierne kognitivne poskodenie,
zhorSenu motoricku koordindciu (proprioceptivna ataxia), znizeny Zzmurkaci reflex

a divergentny strabizmus (exotropia). S postupujicou chorobou sa u psa vyvinula agresia vo i
inym psom, intolerancia na starostlivost o srst a kupanie, kompulzivne spravanie, ako je
krdZzenie a nevhodna vokalizacia, ako aj nekoordinované pohyby a tazkosti s chédzou po
schodoch. V désledku progresie neurologickych symptémov vratane demencie a zjavnych
halucindcii charakterizovanych reakciami na neviditelné podnety alebo otvorené priestory, bol
postihnuty pes eutandzovany vo veku 14 mesiacov.

U weimarskych stavacov sposobuje iny geneticky variant v géne CNP lyzozomalnu skladovaciu
chorobu. Klinické priznaky sa zacinaju objavovat okolo Stvrtého roku Zivota, postupuju pomaly
a zahfnaju ospalost, paralyzu, ataxiu (zhorSenu koordinéciu) zadnych koncatin, zvySeny sklon k
padom, progresivnu fekdlnu inkontinenciu, kognitivny Upadok, nedostatok koordinacie, stratu

57



zaujmu o jedlo, zmeny drZania tela a epizddy spravania podobného tranzu. Vzhladom na
zhorsujuci sa neurologicky stav je potrebné zvazit eutanaziu.

Plemeno: dalmatin, doberman, weimarsky stavac

Dediénost: autozomalne recesivna (doberman), nejasna (dalmatin, weimarsky stavac)
Gén: CNP

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8932

e Lundehund syndrém (LHS)

Lundehund syndrom (LHS) opisuje Specificky sibor priznakov nérskeho lundehunda, ktoré sa
podobaju na enteropatie so stratou bielkovin (PLE). Tieto priznaky zahffiaju crevnu
lymfangiektdziu, gastrointestindlne poruchy, zapalové ochorenie ¢riev a malabsorpciu. Okrem
toho sa s tymto ochorenim bezne spaja celkova slabost, zvracanie a opuchy.

Plemeno: ndrsky lundehund

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: P3H2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8579

e M

e Makularna dystrofia rohovky (MCD)

Makularna dystrofia rohovky (MCD) je dedi¢né, progresivne ocné ochorenie, ktoré postihuje
strdmu rohovky. Ochorenie je spésobené genetickym variantom génu CHST6. Gén CHST6
kdéduje enzym, ktory sa podiela na tvorbe keratan sulfatu, sacharidu, ktory je pravdepodobne
dolezity pre hydrataciu rohovky. Vo veku Styroch az Siestich rokov sa u postihnutych psov
prejavuje zakalenie rohovky a biele az sivé skvrny pozostdvajuce z nahromadenych sacharidov.
U niektorych postihnutych psov moze byt viditelny aj rast novych ciev po povrchu rohovky.
Ochorenie postupuje az do vaineho poskodenia zraku. Pomocou genetického testu mozno
identifikovat prendasatelov tohto variantu este pred pouZitim na chov a tak predist postihnutym
Steniatkam.

Plemeno: labradorsky retriver
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: LOC489707
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Trvanie testu: 1 — 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratoria

Cislo vy3etrenia: 8736

e Makrotrombocytopénia (MTC)

Makrotrombocytopénia (MTC) je dedi¢nd porucha tvorby krvnych dostic¢iek (trombocytov),
ktoré zohrdvaju dolezitu ulohu pri zrdZani krvi. Priznakom dedi¢nej MTC je zniZeny pocet
krvnych dosticiek (trombocytopénia). Okrem toho st mnohé zo zostavajucich krvnych dosticiek
zvacsené. V géne R1-tubulinu boli identifikované dva varianty spésobujuce tuto chorobu.
Jedna z tychto dvoch mutacii sa dedi autozomalne recesivnym spdsobom. Pocéet trombocytov
u nosicov sa nelisSi od N/N zvierat. Tento variant sa zistil u plemien cairn teriér, norfolk teriér
a je oznacovana ako makrotrombocytopénia typ B. Druhd mutdcia, makrotrombocytopénia
typ A, je autozomalne dominantna (intermediarna), kedy na prejav MTC uz staci jedna képia
génu. U heterozygotne postihnutych psov sa pohybuje pocet trombocytov medzi po¢tom u
homozygotne postihnutych a N/N zvierat. Tento variant bol doteraz opisany u nasledujucich
plemien: ¢ivava, kokerSpaniel, havansky palacovy psik, jack russell teriér, labradorsky
retriver, maltézsky psik, parson russell teriér, pudel a shih tzu.

Postihnuté psy nie su nachylné na krvacanie, ale existuje riziko zlej diagnostiky, pretoze
uvedené priznaky sa mozZu zamenit aj za ziskanu trombocytopéniu vyvoland napriklad
infekciami, liekmi alebo imunitnymi reakciami. Genetické vySetrenie je dblezité ako metdda
diferencidlnej diagnostiky, pretoZe antibiotika alebo kortikosteroidy su na liecbu dedi¢nej
makrotrombocytopénie nevhodné.

Plemeno: americky kokerSpaniel, anglicky kokerSpaniel, bisén, boxer, cockapoo, cairn teriér,
cavalier king charles Spaniel, cavapoo, cobberdog, Civava, goldendoodle, havansky palacovy
psik, jack russel teriér, labeadoodle, labradorsky retriver, maltézsky psik, maltipoo, norfolk
teriér, parson russel teriér, pudel (vSetky variety), shih tzu

Dediénost: premenliva
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8217

e Maligna hypertermia (MH)

Maligna hypertermia (MH) je dedi¢na metabolickd porucha kostrového svalstva, ktora sa moze
objavit po podani niektorych svalovych relaxancii a anestetik (narkotik). U postihnutych zvierat
sa mozZu vyvinut generalizované kfce v kostrovom svalstve, ako aj srdcova arytmia a poskodenie
obli¢iek. Mozné je aj poskodenie priecne pruhovaného svalstva (rabdomyolyza). Podavanie
liekov mozZe viest aj k buseniu srdca (tachykardii), silnému zvyseniu telesného tepla
(hypertermii) a zvySenej produkcii CO2. Ak sa podavanie lieku okamzite neprerusi, zviera
uhynie. Priznaky sa daju zmiernit podanim svalového relaxantu dantrolenu.

Plemeno: vsetky plemena
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Dediénost: autozomalne dominantna
Gén: RYR1
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8062

¢ Maxillary canine tooth mesioversion (MCM)

Variant génu FTSJ3 je spojeny s anomaliou zubov a zmensenou telesnou velkostou u Seltii.
Postihnuté psy sa vyznacuju zniZzenou telesnou vyskou a hmotnostou, ako aj mesioverziou
maxilarnych Spiciakov (MCM). Jeden alebo oba horné $pic¢iaky mozu byt postihnuté a posunuté
smerom k nosu. MCM moze spdsobit traumaticki okliziu, ulcerdciu hornej pery alebo
parodontdlne ochorenia a modZe si vyzadovat extrakciu pripadne ortodontickd repoziciu.
Telesna velkost psov, ktori su heterozygotmi pre rizikovu alelu, je vyrazne vyssia v porovnani
so psami, ktori su homozygotmi pre rizikovu alelu. U psov s dvomi rizikovymi alelami existuje
vysoké riziko MCM.

Plemeno: Seltia

Dediénost: autozomalne dominantna

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria
Gén: FTSJ3

Cislo vy3etrenia: 8819

e May-Hegglinova anomalia (MHA)

U zvierat s May-Hegglinovou anomaliou sa pri hematologickej diagnostike zistuje pretrvavajica
trombocytopénia, t. j. trvaly nedostatok krvnych dosti¢iek, ako aj vyrazne zvacsené a
morfologicky variabilne zmenené krvné dosticky. V doésledku toho maju tieto zvieratd pri
krvacani predizeny ¢as zrazania. Okrem toho moZno v neutrofiloch zistit cytoplazmatické
inkluzie (bielkovinové Struktury, ktoré sa zvycajne nachadzaju v bunkach pocas infekcie), ¢o
moze viest k Ciastoénému poskodeniu imunitného systému. Tieto bunkové abnormality su
sposobené jednobodovymi mutdciami v géne MYH9.

Plemeno: mops

Dedi¢nost: autozomalne dominantna

Gén: MYH9

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8312
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e MCAD deficit

Mutdcia v géne ACADM spo6sobuje nedostatok acyl-CoA dehydrogendzy so stredne dlhym
retazcom (MCAD). Postihnuté psy vykazovali komplexné fokdlne zachvaty s dlhotrvajlcou
letargiou, niZzSou reaktivitou a proprioceptivnou ataxiou. Tieto stavy sa vyskytovali niekolkokrat
tyZzdenne a trvali od 20 minut do 24 hodin. Analyza mocu a krvi preukazala zvysenu hladinu
mastnych kyselin so stredne dlhym retazcom. Priznaky sa zlepsili pod vplyvom
medikamentdznej lieCby a zmeny stravy smerom k diéte s nizkym obsahom tukov, ¢o viedlo

.....

CKCS sa v publikacii uvadza 23,5 %.

Plemeno: cavalier king charles Spaniel, cavapoo

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ACADM

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8288

e MDR1 geneticky variant (lvermektinova precitl.)

Avermektiny su skupinou prirodnych latok so Sirokou antiparazitarnou aktivitou. lvermektin,
vyznamny ¢len skupiny avermektinoy, je lie€ivo, ktoré sa vo velkej miere pouziva

vo veterindrnej medicine na lie€bu infekcii sp6sobenych parazitmi (nematddy a ¢lankonoZce).
Hoci je ivermektin vo vSeobecnosti bezpecny na pouzitie u domdcich zvierat, v 80. rokoch 20.
storocia bolo po lie¢be ivermektinom hlasenych niekolko klinickych pripadov s neurologickymi
prejavmi. Neurotoxické priznaky zahfiiaju mydridzu, tras, ataxiu a anorexiu. Tieto priznaky sa
vyskytuju pri davkach, ktoré predstavuju 1/200 davky potrebnej na vyvolanie toxicity u inych
psov. Neurologické prejavy ivermektinu u citlivych psov zahfiiaju aj hypersalivaciu, slepotu,
kému, zdstavu dychania a uhyn. Psy s variantom génu MDR1 trpia viacnasobnou
neznaSanlivostou liekov. Interakcia s ,multi-drug-resistence-transporter” (MDR1) bola
dokazana pri viac ako 100 liekoch.

Plemeno: australsky ovciak, biely Svajéiarsky ovciak, bobtail, border kélia, kdlia (dlho- /
kratkosrstd), elo, mcnab, miniatirny americky ovciak, nemecky ovciak, Seltia, vipet (kratko- /
dlhosrsty), waller

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: ABCB1
Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8032
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e Methemoglobinémia (MetHg)

U psov plemena pomeranian sa zistil variant génu CYB5R3, ktory spdsobuje
methemoglobinémiu (MetHg). Methemoglobinémia je charakterizovand ako zvySenie
koncentracie oxidovaného hemoglobinu v krvi. Methemoglobin zhorSuje normalny transport
kyslika do tkaniv, ¢o vedie k cyandze a intolerancii fyzickej zataZze. Klinické vysetrenie
postihnutych psov ukazalo modrasté sfarbenie sliznic Ustnej dutiny, jazyka a koze na bruchu,
pricom pri auskultacii sa nezistili Ziadne srdcové alebo pllicne abnormality. Vysetrenie krvi
ukazalo vyrazne nizsiu hladinu b5R (NADH-cytochrom b5 reduktazy) a farba krvi bola

v porovnani so zdravymi psami ovela tmavsie Cervend az hnedastd. Pocas operdcie u jedného
postihnutého psa klesla saturacia kyslikom na 90 % (referenéné rozmedzie 96-100 %), €o sa
nedalo vysvetlit chirurgickymi alebo anestetickymi komplikaciami.

Plemeno: pomeranian, pomsky

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CYB5R3

Trvanie testu: 7 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8870

e Mikroftalmia (RBP4)

Mikroftalmia je charakterizovand neuplnym alebo nezvycajne malym vyvojom jedného alebo
oboch oci. Za vznik ochorenia u jemnosrstého pseni¢ného teriéra méze byt zodpovedny
geneticky variant, ktory spésobuje prenatdlny nedostatok vitaminu A. U postihnutych Steniat
sa priznaky mikroftalmie vyvinu len vtedy, ak je tymto ochorenim postihnuta aj ich matka.
Naruseny prenos vitaminu A sa zacina v peceniovych zasobach matky a pokracuje v placente.
U steniat sa s najvac¢sou pravdepodobnostou neprejavia Ziadne priznaky, ak je ich matka
heterozygotnd pre tento geneticky variant. Genotyp matky teda ovplyviiuje dedi¢nost
ochorenia okrem samotnej autozomalne recesivnej dedi¢nosti tohto genetického variantu.

U portugalskych vodnych psov bol identifikovany geneticky variant génu DNAJC21, ktory
spbésobuje mikroftalmiu (zmensenie velkosti oci) a defekty hematopetického systému (defekty
krvotvorby). Postihnuté psy vykazuju jednostranné alebo obojstranné zmensenie velkosti oka
na menej ako 50 % normalnej velkosti. U niektorych psov mozno pozorovat aj iné abnormality
v oblasti oka. Patri medzi ne katarakta, malformacie rohovky (dystrofia rohovky), zmensend
alebo chybajlca o¢na soSovka (mikrofakia/afakia), glaukom, zmeny sietnice a tzv. perzistentné
zrenickové membrany (regresia zrenickovych membran, ktord sa zvycajne vyskytuje pred
narodenim, je nelplna). Okrem toho sa mozu vyskytnut zmeny zubnej skloviny, spomalenie
rastu a poruchy krvotvorby, ako je znizeny pocet krvnych dosti¢iek (trombocytopénia)
a Cervenych krviniek (anémia). S pribddajucim vekom sa méze pocet cervenych krviniek
a hematokrit zlepSovat, zatial ¢o pocet krvnych dosti¢iek zostava nizky.

Plemeno: jemnosrsty psSenicny teriér, portugalsky vodny pes
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Dediénost: autozomalne recesivna s vplyvom matky jemnosrsty psenicny teriér, autozomalne
recesivna portugalsky vodny pes

Gén: RBP4 jemnosrsty pSenicny teriér, DNAJC21 portugalsky vodny pes
Trvanie testu: 1 — 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8508

e Mitochondridlna encefalopatia (MFE)

Mutdcia v géne MFF sp6sobuje Mitochondridlnu encefalopatiu (MFE) u plemena bulmastif.
Priznaky u homozygotne postihnutych psov su ataxia, nekoordinovand chddza a poruchy
spravania. Priznaky sa za&inaju uz vo velmi mladom veku a postupne progreduju. Dal$imi
priznakmi su Siroky postoj a zhorSené videnie. Neurologické vySetrenie naznacilo ochorenie
mozgovej kory, vestibulo-cerebella a magneticka rezonancia potvrdila zmeny mozocku.

Plemeno: bulmastif

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: MFF

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8521

e Mukocéle Zlcového mechura (GBM)

Mukocéle ZICového mechura je spdsobené mutaciou v géne ABCB4. Tato mutacia vedie

k mucindznej hyperplazii steny Zl¢nika a hromadeniu hlienu, ¢o vedie k rozsireniu Zl¢nika.
Neodhalend mukokéla Zlénika moze viest k cholecystitide a rupture Zl¢nika. Klinické priznaky
sa vyskytuju u starSich psov, u ktorych sa prejavuje vracanie, anorexia, letargia, ikterus a bolesti
brucha.

Suvislost medzi zndmym genetickym variantom a vyskytom ochorenia je stidle predmetom
vedeckej diskusie.

Plemeno: americky kokerSpaniel, anglicky kokerSpaniel, cairn teriér, cockapoo, pomeranian,
pomsky, Seltia

Dediénost: autozomalne dominantna s nelplnou penetranciou
Gén: ABCB4
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8323
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e Mukopolysacharidéza typ llla (MPS3a)

Mukopolysacharidéza typ llla patri do skupiny skladovacich ochoreni, ktoré su spésobené
poruchou degradacie glykozaminoglykanu heparan sulfatu. Nadmerné hromadenie tejto
molekuly v lyzozdmoch je spdsobené genetickym nedostatkom enzymu heparan sulfat
sulfamiddzy. Postihnuté zvierata trpia tazkou degeneraciou centralneho nervového systému.
Priznaky sa zacinaju okolo 18. mesiaca Zivota a su charakterizované zhorSenim neurologickych
funkcii vratane ataxie a ¢asto vedu k smrti postihnutych psov alebo su eutanazované.

Plemeno: jazveclik (aj hrubosrsty), novozélandsky ovciak

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: SGSH

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8306

e Mukopolysacharidéza typ llib (MPS3b)

Ochorenie Mukopolysacharidéza typ Illb u plemena Siperka je lyzozomdlne skladovacie
ochorenie, ktoré je zndme aj ako Sanfilippov syndrém typ lllb. Lyzozémy su doélezité bunkové
Struktury, ktoré pomocou enzymov rozkladaju velké molekuly s cielom ich recyklacie alebo
likvidacie. V pripade ochorenia mukopolysachariddzy typ lllb sa molekula heparan sulfatu
nemoze rozloZit kvoli chybnému enzymu, takze sa nerozlozena molekula hromadi

v lyzozdmoch. Heparan sulfat je dolezZitou zloZzkou Struktur, ako su kosti a chrupavky a je zndme,
Ze sa podiela na komunikacii medzi bunkami, najma v mozgu. Typickymi priznakmi tohto
ochorenia su: tras, tazkosti s rovhovahou, ch6dzou, zdolavanim prekazok a pady na obe strany.
Okrem toho su priznaky progresivne a pociato¢né problémy s rovnovahou sa zhorsuju. Vek
nastupu sa pohybuje medzi 2 az 4 rokmi. Postihnuté psy su zvy¢ajne eutanazované 1 - 2 roky
po prvych klinickych priznakoch.

Plemeno: Siperka
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8299

e Mukopolysacharidéza typ VI (MPS6)

Mukopolysacharidéza je dedi¢né lyzozomalne ochorenie, ktoré je sp6sobené nedostatkom
lyzozomalnych enzymov potrebnych na katabolizmus glykozaminoglykdnov (GAG). Chrupavky,
kosti, koZa, krvné cievy, Sfachy a rohovky potrebuju GAG na udrzanie Struktury a funkcie tychto
tkaniv. Ak je aktivita akéhokolvek katabolického lyzozomalneho enzymu vyrazne zniZzen3,
dochadza k akumuldcii lyzozomdlnych GAG v tkanivach, ¢o spésobuje progresivne a nezvratné
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poskodenie buniek, ktoré ovplyviiuje rast, morfoldgiu, pohyblivost, funkciu organov a niekedy
aj neurologicky vyvoj.

U plemena nemecka doga bol geneticky variant v géne ARSB spojeny s mukopolysacharidézou
typu VI (MPS VI). Postihnuté Steniatka vykazuju klinické priznaky, ako je spomaleny rast,
dysmorfia tvare, deformacie kostry, bolest v oblasti krku, zakaly rohovky a hlasné dychanie.
Prvé priznaky sa objavuju uz v mladom veku, len v niekolkych mesiacoch. Geneticky variant sa
dedi autozomalne recesivnym spésobom.

Plemeno: nemecka doga
Dedi¢nost: autozomdlne recesivna
Gén: ARSB

Cislo vy3etrenia: je moZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Mukopolysacharidéza typ VI (MPS6)

Mukopolysacharidézy su skupinou dedi¢nych metabolickych poridch a patria do skupiny
lyzozomalnych skladovacich choréb. U plemena trpasli¢i pin¢ je mukopolysacharidéza typ 6
(MPS 6) spo6sobend nedostatkom enzymu arylsulfatazy B (ARSB). MPS6 sa dedi autozomalne
recesivnym spdsobom. Postihnuté psy vykazuju skory ndstup zakalenia rohovky, systémové
deformity kostry (dysmorfia tvare, kyféza, abnormality konéatin) a spomaleny rast. Pri analyze
mocu sa zisti nadmerné mnozstvo vyli¢eného dermatanu a chondroitin sulfatu, ako aj silne
pozitivny test s toluidinovou modrou v moci. Aktivita ARSB v sére takmer chyba. Zda sa, Ze
u tohto plemena ma zdkladny geneticky variant pomerne vysoku frekvenciu alel. Postihnuté
psy si vyZaduju intenzivnu oSetrovatelsku starostlivost a ¢asto musia byt eutanazované ako
Stenata alebo mladé psy kvéli zhorsujacim sa klinickym priznakom.

Plemeno: trpasli¢i pin¢

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ARSB

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8693

e Mukopolysacharidéza typ VII (MPS 7)

Mukopolysachariddza typ VIl patri do skupiny zriedkavych genetickych porudch katabolizmu
glykosaminglykdnu, ktoré vedu k lyzozomdlnemu skladovaniu. Klinickymi priznakmi su
zakalenie rohovky a zavainé deformdcie kostry. Postihnuté psy nie si schopné pohybovat sa
vo veku niekolkych tyZzdrov az mesiacov.

Plemeno: brazilsky teriér, nemecky ovciak
Dediénost: autozomalne recesivna
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Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8069

e Multiokularny defekt (MOD)

U plemena bobtail sa zistilo, Ze geneticky variant génu COL11A1 (typ kolagénu) je spojeny

s o¢nym syndrémom, ktory moze postihovat viaceré Casti oka a preto sa nazyva multiokularny
defekt (MOD). Psy postihnuté MOD zvycajne trpia kataraktou, ktord sa vyvija do slepoty. M6zu
sa vyskytnut dalsie klinické priznaky, ako je mikrofakia (mala SoSovka), kolobom Sosovky (diera
v SoSovke), makroftalmos (zvacsend gula), zahyby a odlucenie sietnice, vitreopatia
a sekundarny glaukém. Vek zistenia diagndzy je rézny (0,5 - 10 rokov), pricom median je
pribliZne 2 roky. Choroba sa dedi dominantne, ale homozygotné psy maju potencidlne
zédvaznejsie klinické priznaky a/alebo skorsi nastup choroby ako heterozygotné psy.

Plemeno: bobtail
Dediénost: autozomdlne dominantna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8913

e Musladin-Lueke syndrome (MLS)

Musladin-Lueke syndrome (MLS) sa prejavuje rozsiahlou fibrézou koze a kibov. Postihnuté
Stenata neprospievaju. Prvé symptomy je mozné pozorovat v 2-4 tyzdnoch. Do jedného roka
veku sa ochorenie stabilizuje, pricom je pre toto ochorenie charakteristickd artrdza,
stuhnutost, kratke koncatiny, ako aj typicky plochy tvar hlavy s vyssie nasadenymi usami
a Sikmymi ocami. Postihnuté psy chodia na narovnanych hrudnikovych koncatinach, ¢o
pripomina postoj baletky. Okrem toho vykazuju vesely temperament.

Plemeno: bigel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ADAMTSL2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8411

e Myostatinova mutacia (Bully gén)

Vipety su stredne velké kratkosrsté chrty. Bola u nich zistena mutacia v géne myostatinu, ktora
suvisi s vysSou vykonnostou pri psich dostihoch. Psy, ktoré maju jednu z tychto alel Bully, sa
prevazne objavovali v Spickovej dostihovej triede, zatial ¢o psy s dvoma alelami Bully su
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mimoriadne svalnaté ale pri behu pomalsie. Okrem toho tieto psy vykazuju mimoriadnu
telesnu stavbu vratane SirSej hlavy, zvyrazneného predhryzu, kratkych néh a hrubsieho pésu.
Tieto vlastnosti, a nie ich temperament, viedli k pomenovaniu Bully Whippets. Mutaciu nebolo
mozné ndjst u inych svalnatych plemien, ako su boxeri alebo mastifovia, ani u inych chrtov
alebo afganskych chrtov.

Plemeno: vipet

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: MSTN

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8220

e Myotodnia kongenitalna

Toto autozomalne recesivne dedi¢né ochorenie postihuje iénové kanaly kostrového svalstva.
Klinickymi priznakmi su hypertrofické kostrové svaly a tazkosti pri vstavani po obdobi
odpocinku. Pre tuto poruchu je tieZ charakteristicka strnula, pomald chédza, ktora sa da zlepsit
tréningom. TaktieZ boli pozorované fazkosti pri prehitani a nadmerné slinenie. Vietky
postihnuté malé braddce vykazuju abnormalny chrup, predhryz, niekedy aj abnormadlne
Stekanie.

Plemeno: australsky dobytkarsky pes, border kdlia, cobberdog, labradoodle, labradorsky
retriver, maly bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: CLCN1
Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8022

e Myxomatdzne ochorenie mitralnej chlopne (MMVD)

Myxomatdézne ochorenie mitrdlnej chlopne (MMVD) je charakterizované pomaly
postupujucou degenerativnou zmenou mitrdlnej chlopne, ktora vedie k prolapsu mitralnej
chlopne, regurgitacii a nasledne ku kongestivnemu zlyhaniu srdca v désledku hromadenia
tekutiny v plucach. Plemena cavalier king charles Spaniel a jazveCik vykazuju skoru formu
tohto ochorenia, a preto maju v porovnani s inymi plemenami vysSiu srdcovi morbiditu a
mortalitu. Variant v géne NEBL je spojeny so zvySenym rizikom vzniku tejto véasnej formy.

U psov, ktori si homozygotni pre tento rizikovy faktor, je pravdepodobnost diagnostikovania
MMVD v ranom veku vyssia v porovnani s heterozygotnymi psami.

Plemeno: cavalier king charles Spaniel, cabapoo, jazvecik
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Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: NEBL
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8831

« N

e Narkolepsia

Narkolepsia je porucha spanku, ktora postihuje ludi a zvieratd. Ochorenie charakterizuje denna
spavost, kataplexia a ndpadné prechody z bdelosti do REM fazy spanku. Ako pri¢ina narkolepsie
psov bola identifikovand mutdcia v géne kddujucom receptor pre hypokretin (orexin) 2.

Plemeno: jazvecik (hrubo- / kratko- / dlhosrsty), doberman, labradorsky retriver
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HCRTR2

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po doruceni vzorky do laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8067

¢ Nekrotizujuca meningoencefalitida (NME/PDE)

Encefalitida mopsov je zdpalové ochorenie mozgu, ktoré je dedi¢né. Zda sa, Ze toto
autoimunitné ochorenie nema infekénu pricinu, ale je vysledkom genédmom riadenej imunitnej
reakcie, ktord napada bunky centralneho nervového systému. Prvé priznaky sa zvycajne
objavuju vo veku od Siestich mesiacov do troch rokov a zahffiaju dezorientdciu, nestabilitu

a zachvaty. Postihnuté psy drzia hlavu naklonenu na jednu stranu alebo trasu hlavou, potdacaju
sa, maju neistd chédzu a padaju. Niektoré chodia dokola bez toho, aby sa dokazali zastavit,
alebo sa skrabu na hlave v snahe uvolnit tlak a bolest. Poslednymi priznakmi si demencia
a kdma. Psy s encefalitidou zomieraju 3 aZ 6 mesiacov po objaveni sa priznakov.

Plemeno: mops

Dediénost: autozomalne recesivna s premenlivou penetranciou; genetickym testom
sa identifikuje mutacia, ktora predstavuje hlavny rizikovy faktor pre vznik ochorenia.

Gén: DLA-DPB1
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8429
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e Nekrotizujica myelopatia (ENM, HNM)

U plemena kooikerhondje sa zistil variant génu IBA57, ktory spoOsobuje nekrotizujucu
myelopatiu (ENM). Prvymi klinickymi priznakmi su paréza a ataxia s ndstupom vo veku 3 - 12
mesiacov na panvovych koncatinach postihnutych psov. Zavaznost priznakov je progresivna

a vedie k tetraparalyze pred dovfSenim 2 rokov. Neurologické vySetrenie ukdzalo prehnany
spinalny reflex na panvovych koncatinach. Pri rutinnom vysetreni krvi sa nezistili Ziadne
abnormality. Pri vySetreni magnetickou rezonanciou sa zistili abnormality naznacujuice poruchy
miechy. Postmortalne vySetrenie postihnutych psov odhalilo symetricki obojstrannu
nekrotizujucu myelopatiu s maldciou (abnormalnym zmakéenim) vo ventralnej a dorzalnej
bielej hmote miechy. Vzhladom na zhorsenie zdravotného stavu museli byt postihnuté psy
eutanazované.

Plemeno: kooikerhondje

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: IBA57

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8869

¢ Nemalin myopatia (NM)

Nemalin myopatia (NM) u americkych buldogov je dedi¢né ochorenie spésobené recesivnou
mutdciou v géne NEB. Postihnuté psy vykazuju svalové poruchy, ako je svalovd slabost,
hypotdnia, hypoventilacia a poruchy prehitania. Vo vldknach kostrového svalstva sa typicky
nachdadzaju nitkovité tycinkové Utvary nazyvané nemalinové telieska.

Plemeno: americky buldog

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: NEB

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8172

¢ Neonatdlna kortikalna cerebeldrna abiotrofia (NCCD)

Neonatalna kortikdlna cerebeldrna abiotrofia je genetické ochorenie, ktoré spbsobuje
programovany zanik Purkyfiovych buniek v mozoc¢ku. Tato strata mozgového tkaniva vedie k
poruchdam rovnovahy a motoriky. U postihnutych psov sa priznaky prejavuju kratko po
narodeni alebo vo velmi mladom veku. Patri k nim tremor, ataxia a spasticka paralyza.

Plemeno: bigel, madarska vyzla
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Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: SPTBN2 bigel, SNX14 madarska vyzla
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8457

e Neonatalna encefalopatia so zachvatmi (NEWS)

Neonatdlna encefalopatia (NEWS) je malformacia mozocku spésobena mutdciou v géne CFA36
u pudlov. Tento gén kdduje aktivacny transkripény faktor 2 (ATF-2). V pripade homozygotnej
mutacie maju psy mensi, ¢asto dysplasticky mozocek. Postihnuté Steniatka su pomerne malé
a slabé a ¢asto umieraju v prvych tyzdnoch Zivota. U tych, ktoré tuto fazu preziju, sa vyvinie
ataxia a tremor a vo veku 4 az 6 tyZzdnov tazké generalizované tonicko-klonické zachvaty, ktoré
sa nedaju terapeuticky liecit. Ziadne $tefia sa nedoZilo 6smeho tyZdfia Zivota.

Plemeno: pudel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ATF2

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoéria

Cislo vy3etrenia: 8155

e Neuroaxonalna dystrofia (NAD)

Neuroaxondlna dystrofia (NAD) je heterogénne neurodegenerativne ochorenie, ktoré bolo
popisané u réznych druhov cicavcov. Okrem dedi¢nej formy ochorenia (primarna NAD) mébze
NAD vzniknut aj ako reakcia na traumu, infekciu alebo vystavenie toxinu (sekundarna NAD).
Ako zadkladnd pri¢ina NAD bolo u réznych druhov identifikovanych niekolko genetickych
variantov. Fenotyp pacientov postihnutych NAD sa liSi v zavislosti od veku nastupu, klinickych
prejavov a Specifickej poruchy. Charakteristickymi priznakmi NAD su vSak zavainé axondlne
opuchy (zname ako sféroidy) v centralnom a/alebo periférnom nervovom systéme, distalna
axonalna atrofia a sekundarna degradacia myelinu.

U plemena papillon sa s NAD spdja geneticky variant génu PLA2G6. Postihnuté Steniatka
vykazuju tremor a hypermetriu vo velmi mladom veku (3 - 4 mesiace). Abnormality chddze,
nekoordinovanost, slabost koncatin, neschopnost stat, strabizmus a tazkosti s prijmom potravy
su tieZ obvyklymi priznakmi ochorenia. Priznaky postupne progreduju do cerebelarnej ataxie,
tetraplégie, slepoty a hluchoty.

U plemena rotvajler sa zistil geneticky variant génu VSP11 (Vacuolar Protein Sorting 11), ktory
sposobuje NAD. Podobne ako u plemena papillon, postihnuté rotvajlery vykazuju posturdlne
deficity, ataxiu, hypermetriu, inten¢ny tremor a nystagmus. U plemena rotvajler sa priznaky
NAD zvycajne objavuju v mladom dospelom veku s miernou progresiou ochorenia.
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U plemien Spanielsky vodny pes a lagotto romagnolo bol identifikovany geneticky variant
génu TECPR2, ktory suvisi s NAD. Psy tychto plemien postihnuté NAD vykazuju rovnaké
priznaky ako postihnuté papillony a rotvajlery. Okrem toho boli pozorované zmeny sprdvania
(otupenost, nervozita, vokalizacia) a inkontinencia, ¢iastocne v kombindacii s nekontrolovanym
vyprazdriovanim. Prvé priznaky mozno rozpoznat v juvenilnom veku (6 - 11 mesiacov) s pomaly
postupujucimi neurologickymi priznakmi.

Geneticky variant génu RNF170, ktory spb6sobuje NAD, bol identifikovany u plemena
miniaturny americky ovciak. Prvé klinické priznaky sa objavuju priblizne vo veku dvoch rokov.
U postihnutych psov sa pomaly rozvija slabost a problémy s koordinaciou zadnych koncatin az
po obojstranné nelplné ochrnutie. MO6Zu sa pozorovat pomaly postupujice priznaky
myelopatie hrudnej a bedrovej chrbtice. Postihnutd moze byt aj krénd chrbtica, mozocek alebo
predny mozog. U postihnutych sa nepozorujiu Ziadne bolesti ani problémy
s rovnovahou. Abnormality v sp6sobe chddze sa javia vyraznejSie pri chddzi ako pri rychlejSom
kroku. Progresivne priznaky vedu k znizenej kvalite Zivota, di7ka Zivota postihnutych psov nie
je sama o sebe vyrazne skratena.

Plemeno: lagotto romagnolo, miniatirny americky ovciak, papillon, rotvajler, Spanielsky
vodny pes

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8308

¢ Neuronalna ceroidna lipifuscinéza (NCL)

NCL je neurodegenerativne ochorenie sposobené dysfunkciou lyzozomalneho skladovania.
Klinicky priebeh zahffia zvySujlucu sa mieru agitovanosti a mozné vybuchy agresie, halucinacie,
hyperaktivitu a epileptické zachvaty. Vacsina zvierat straca schopnost koordinovat svalové
¢innosti. S narastajucim rozsahom neurodegeneracie sa u vSetkych postihnutych psov vyvinu
psychické abnormality a ataxia.

Plemeno: americky buldog, anglicky seter, border kélia, cane corso italiano, Civava, ¢insky
chocholaty pes, goldendoodle, gordon seter, holandsky pastiersky pes, saluki, Svajiarsky
nizkonohy duric, tibetsky teriér, zlaty retriver

Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: CTSD
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8075
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e Neurondlna ceroidna lipifuscindza (NCL)

NCL je neurodegenerativne ochorenie sposobené dysfunkciou lyzozomalneho skladovania.
Klinicky priebeh zahffia zvySujicu sa mieru agitovanosti a mozné vybuchy agresie, halucinacie,
hyperaktivitu a epileptické zachvaty. Vacsina zvierat straca schopnost koordinovat svalové
¢innosti. S narastajucim rozsahom neurodegeneracie sa u vsetkych postihnutych psov vyvinu
psychické abnormality a ataxia.

Plemeno: americky stafordSirsky teriér

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: ARSG

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8396

e Neuronalna ceroidna lipofuscinéza (NCL)

NCL je neurodegenerativne ochorenie sposobené dysfunkciou lyzozomalneho skladovania.
Klinicky priebeh zahffia zvySujicu sa mieru agitovanosti a mozné vybuchy agresie, halucindcie,
hyperaktivitu a epileptické zachvaty. Vacsina zvierat straca schopnost koordinovat svalové
¢innosti. S narastajucim rozsahom neurodegeneracie sa u vSetkych postihnutych psov vyvinu
psychické abnormality a ataxia.

Plemeno: australsky dobytkarsky pes, australsky ovciak, jazvecik (hrubo- / kratko- /
dlhosrsty), miniaturny americky ovciak

Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: CLN6 australsky dobytkarsky pes, CLN8, CLN12 australsky dobytkarsky pes, CLN1
jazvecik, CLN2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8133

e Nocna slepota (CSNB)

Briard trpi poruchou sietnice charakterizovanou vrodenou nocnou slepotou s réznymi
stuprfiami poruch zraku. Zrak postihnutych psov méze byt v rozmedzi od normalneho denného
videnia aZ po hlbokud dennu slepotu. Ochorenie sa vo vSseobecnosti prvykrat objavuje skoro,
priblizne v Siestom mesiaci a je désledkom mutacie v géne RPE65. Spolu s poruchou zraku maju
postihnuté psy abnormalny elektroretinogram (ERG).

Plemeno: briard

Dediénost: autozomalne recesivna
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Gén: RPE65
Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8011

« O

e Obezita (Adipositas) (ADI)

Nachylnost na obezitu sa u jednotlivych plemien psov liSi, ¢o naznacuje, Ze napriek
environmentdlnym faktorom, ako je obmedzeny pohyb a pristup k vysokokalorickej strave, je
tu vplyv genetickych faktorov. U plemena labradorsky retriver a blizkeho pribuzného Flat
coated retrivera sa zistila mutdcia POMC (pro-opiomelanokortin), ktora narusuje produkciu
neuroaktivnych peptidov B-MSH a R-endorfinu, ktoré sa podielaji na energetickej
homeostaze. Okrem toho sa mutacia spaja s vy$Sou hmotnostou aZz nadvahou a vysSou
motivaciou jedlom u postihnutych psov. Mutacia je preto obzvlast ¢asta u asistenénych psov.
Okrem nizsie uvedenych plemien sa mutaciu nepodarilo najst u inych plemien.

Plemeno: cobberdog, flat coated retriver, labradoodle, labradorsky retriver
Dedi¢nost: zatial neznama

Gén: POMC

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8602

e Osteogenesis imperfecta (lamavost kosti)

Osteogenesis imperfecta je charakterizovana extrémne krehkymi kostami a zubami v désledku
poruch struktury kolagénu I. Prvé priznaky sa objavuju uz v mladom veku.

Plemeno: bigel, goldendoodle, jazvecik (hrubo- / kratko- / dlhosrsty), zlaty retriver
Dediénost: autozomalne recesivna jazvecik, autozomalne dominantna zlaty retriver a bigel
Gén: SERPINH1 jazvecik, COL1A1 zlaty retriver, COL1A2 bigel

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8215

e Ochorenie ukladania medi (CT)

Homeostdaza medi je (okrem inych faktorov) regulovana absorpciou medi v tenkom creve
a vylu¢ovanim prebytocnej medi ZICovymi cestami. Plemena labradorsky retriver a doberman
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maju znizenl schopnost vyluéovat med, ¢o vedie k nadmernému ukladaniu medi v peceni
a inych orgdnoch s naslednym poskodenim pecene a cirhdzou. Je zndme, Ze ochorenie ma
relativne neskory zaciatok (stredny vek alebo starSie psy) s premenlivymi priznakmi, ako je
strata hmotnosti, letargia, slabost, zvracanie, hnacka, bolesti brucha a neurologické poruchy.
Variant génu ATPazy ATP7B, ktora, ktory prenasa med, je spojeny so zvySenou hladinou medi
v peceni a dedi sa autozomalne dominantne s neldplnou penetranciou. To znamena, Ze psy
s jednou kdpiou variantu (N/ATP7B) maju zvysené riziko vzniku toxikdzy medou, zatial ¢o psy
s dvoma képiami (ATP7B/ATP7B) maju este vyssie riziko ochorenia. KedZe existuje viacero
genetickych a environmentdlnych faktorov sposobujucich toxikdzu u psov, nie je vylicené, ze
pes bez variantu ATP7B bude trpiet toxikdzou a existuju aj psy s dvoma képiami variantu ATP7B,
u ktorych sa pocas Zivota neprejavuju priznaky. Psy, ktoré zdedili variant ATP7B, sa odporuca
kryt so psami bez akéhokolvek variantu ATP7B. Je zndme, Ze variant génu ATP7A (modifikator
toxikdzy) znizuje riziko u labradorskych retriverov s jednou, alebo dvoma kdépiami variantu
ATP7B tym, Ze minimalizuje nadmernu akumulaciu medi v peceni. KedZe tento variant sa dedi
X-vazbou neulplnym dominantnym spdsobom, suky s jednym variantom ATP7A (ochrannym)
a jednou normalnou (nechranenou) alelou ATP7A maju vysSie riziko toxikézy ako samce,
ktorym staci zdedit jednu kopiu (ochranného) variantu ATP7A. To je doévod, preco sa
u samic CastejSie diagnostikuje toto ochorenie ako u samcov. U dobermanov bol tieZ
identifikovany variant ATP7A, ale doteraz nebol preukdzany vztah medzi variantom ATP7A
a koncentraciou medi v peceni u tohto plemena.

Plemeno: cobberdog, doberman, labradoodle, labradorsky retriver

Dedi¢nost: autozomalne dominantna s nelplnou penetranciou (ATP7B), X - chromozomalna
s neznamou penetranciou (ATP7A)

Gén: ATP7B
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8388

e Ochorenia ukladania medi (CT)

Toxikdza u bedlingtonskych teriérov je zaloZzend na poruche metabolizmu medi, ¢o vedie
k hromadeniu medi v peceni a inych organoch. Med' je zakladny stopovy prvok, ktory zohrava
délezitu ulohu v mnohych biologickych a enzymatickych procesoch. Na druhej strane, med’
moze byt pri prekroceni normalnych hladin velmi toxicka. M6zZu sa tvorit volné radikaly, ktoré
sposobuju poskodenie lipidov, bielkovin a DNA. Med' sa vstrebdva z potravy alebo pitnej vody
v gastrointestinalnom trakte. Transportny protein ATP7A, ktory sa nachadza v enterocytoch
Creva, prendsa med z ¢revného lumenu do krvného obehu. Odtial sa med' transportuje
do pecene, kde sa zabudovava do bielkovin, uklada sa alebo sa transportuje do inych organov.
Transportny protein ATP7B reguluje koncentraciu medi tym, Ze transportuje prebyto¢nu med
do ZI¢e na vylucenie. U plemena bedlingtonsky teriér sa zistil geneticky variant COMMD1
(predtym MURR1), ktory spoésobuje toxikézu medou. Protein COMMD1 interaguje
s transportérom ATP7B a reguluje koncentraciu medi v peceni. V désledku variantu COMMD1
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vedie zhorsSené vylucovanie k extrémne vysokym koncentracidm medi v peceni. U zdravych
psov suU beiné koncentracie < 400 pg/g susiny, zatial ¢o u postihnutych bedlingtonskych
teriérov sa moézZu vyskytovat koncentracie > 10 000 pg/g. Na zaciatku ochorenia sa
u postihnutych psov neprejavuju Ziadne priznaky. Neskor trpia hepatitidou, progresivnou
cirhézou pecene, apoptickou smrtou buniek a predc¢asnym uhynom. V dospelom veku by sa
mohli typicky vyskytnut tieto priznaky: znizena aktivita, nechutenstvo, nadmerny smad,
zvracanie, strata hmotnosti, ikterus, ascites a neurologické poruchy. V dosledku uvolfiovania
medi do krvného obehu by mohlo ddjst k hemolytickej anémii. Toxikéza medou by sa mohla
lie¢it diétou s nizkou koncentraciou medi, aplikaciou chelatacnych latok (zvysuje vyluCovanie
medi) alebo zinku (zniZuje absorpciu medi pecefou). U psov s vyraznymi priznakmi by mohla
byt potrebna kombindcia viacerych moznosti lieCby.

Plemeno: bedlingtonsky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: COMMD1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8735

e Osteochondrodysplazia (OCD)

Zistilo sa, Ze geneticky wvariant sulfatového transportéra  SLC13A1  suvisi
s osteochondrodyspldziou u plemena trpasli¢i pudel. Transportér SLC13A1 je zodpovedny

za reguldciu sérovych hladin sulfatov, preto geneticky variant génu SLC13A1 spbsobuje
poruchu sulfatového metabolizmu. KedZe sulfatacia proteoglykdanov v chrupavke je dolezita
pre vyvoj kostry, geneticky variant sp6sobuje u trpasli¢ich pudlov zjavné spomalenie rastu
(trpaslictvo) a abnormalnu lokomaciu.

Prvé priznaky ochorenia sa u postihnutych mladat zvyéajne prejavia vo veku troch tyzdnov.
Vyskytuju sa u nich abdukované panvové konéatiny, zvacéené kiby, dorzoventrélne splostenie
hrudného kosSa, skratené a ohnuté dlhé kosti, nespravny zhryz a deformované labky. Kvoli
zmenenym kostiam a kibom je pohyblivost ¢asto obmedzend a artritida je castym
sekundarnym ochorenim.

Plemeno: trpasli¢i pudel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC13A1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8877
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e Paradoxna pseudomyotdnia (PP)

Zistilo sa, Ze geneticky variant génu SLC7A10 je kandiddtom na pri¢inu paradoxnej
pseudomyotdnie (PP) u plemien anglicky kokerSpaniel a anglicky SpringerSpaniel. Ochorenie
moézZe byt charakterizované epizdédami svalovej stuhnutosti podobnej myoténii s réznou
zdvaznostou. Epizddy su vo vacsine pripadov nebolestivé a zvycajne moino pozorovat
spontanne odznenie epizddy do 45 sekund. V tazkych pripadoch sa vsak u psov méZu objavit
aj zivot ohrozujuce epizédy apnoe a cyandzy. Okrem toho vystavenie chladu alebo teplu znizuje
silu podnetu na vyvolanie myotdnie a slabosti. Prvé priznaky moZzno pozorovat medzi 3. a 24.
mesiacom Zivota, pricom epizddy sa nezhorSuju. Hematologické testy a vySetrenie mocu
postihnutych psov su bez pozoruhodnosti a epizddy nie su meratelné pomocou EMG. Klinické
priznaky mierne postihnutych psov mozno zmiernit alebo im predist vyhybanim sa spustacom.
U tazko postihnutych psov s epizddami apnoe a cyandzy je medikamentdzna liecba Gcinna
znizovanim zdvaznosti a frekvencie epizdd.

Plemeno: anglicky kokerSpaniel, anglicky SpringerSpaniel, cockapoo
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vyetrenia: 8933

e Paroxyzmalna dyskinézia (PxD)

Hereditarne paroxyzmalne dyskinézie (PxD) su heterogénne poruchy pohybu. U plemena
jemnosrsty pSenicny teriér je forma PxD, s nastupom ochorenia u mladych dospievajucich
psov, autozomalne recesivny znak. Postihnuté psy trpia epizddami nahlych, automatickych

a nepredvidatelnych pohybov panvovych koncatin (a niekedy aj hrudnych konéatin), znamych
ako hyperkinéza. Tieto zachvaty trvaju niekolko minudt az hodin a vyskytuju sa priblizne 10-krat
denne. Prvé priznaky sa objavuju vo veku priblizne dvoch rokov a s vekom sa zhorsuju.

Plemeno: jemnosrsty pseniény teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PIGN

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8630

e Paroxyzmalna zatazou vyvolana dyskinézia (PED)

U plemena Seltia sa zistil variant génu PCK2 (fosfoenolpyruvat kaboxykinaza 2), ktory suvisi
s PED. Postihnuté psy vykazuju epizddy generalizovanej ataxie s nezvycajnou chbédzou
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(hypermetria) a svalovym napatim (hyperténia) vsetkych koncatin, znizenou mentalnou
aktivitou a miernym tremorom. Epizddy mozu trvat od niekolkych minat do niekolkych hodin
a su vyvolané vnutornym napatim, napriklad pri hre, po vylakani hlukom alebo horicim
pocasim. Laboratérne testy poukazuju na miernu laktatovu acidézu a laktaturiu, mierne
zvySenu hladinu kreatinkindzy (CK) v sére a hypoglykémiu. Zvladanie stresu, Specificka diéta
(bezlepkova a bezobilninovd, na baze morskych plodov s vysokym obsahom tryptofanu), ako
aj farmakologicka liecba antiepileptikami (inhibitory karboanhydrazy) moéiu mat vplyv
na frekvenciu epizdd, alebo dokonca viest k ¢iasto¢nému alebo Uplnému potlaceniu epizdd.

U plemena weimarsky stava¢ bol identifikovany variant génu tenascin-R (TNR), ktory
spbsobuje PED a dedi sa ako autozomdlne recesivny znak. Postihnuté psy vykazuju priznaky
ako abnormdlna ch6dza, ktora je charakterizovana zvySenou svalovou kontrakciou (dystonia),
ataxiou a hypermetriou, ¢o vedie k ob¢asnému kolapsu. Typickymi klinickymi priznakmi su aj
kyféza a nizke drzanie hlavy. U niektorych psov sa vyskytovala aj obcasnd anizokdria. Vek
nastupu ochorenia bol 3 az 7 mesiacov. Tieto abnormdlne epizddy, vyvolané zvySenym
emocionalnym vzrusenim a cvi¢enim, sa mozu vyskytnut viackrat za den a trvat 5 aZz 15 minut.
Klinické vysetrenie v pokoji a neurologické vySetrenia, svalové a nervové biopsie,
elektrofyziologické vySetrenia, ako aj MRI boli bez pozoruhodnosti.

Plemeno: Seltia, weimarsky stavac

Dedi¢nost: predpokladana autozomalne dominantna (stale sa skima) seltia,
autozomalne recesivna weimarsky stavac

Gén: TNR weimarsky stavac, PCK2 Seltia

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8690

e Pletencova svalova dystrofia (LGMD)

Mutdcia v géne pre alfa podjednotku sarkoglykdnu (SGCA) vedie u jazvecika k svalovej dystrofii
koncatin (LGMD). Postihnuté psy vykazuju klinické priznaky, ako je neznasanlivost pohybu,
strnula chodza, progresivna slabost, myoglobinuria, ako aj dysfagia a pneumania. Pri vysSetreni
séra moZe byt namerand vyrazne a trvalo zvySena aktivita kreatinkindzy. Priznaky sa objavili
u mladych zvierat, priblizne od veku 7 - 17 mesiacov. Svalové biopsie vykazovali dystrofiu.
Imunofarbenie a Western blot analyza alfa, beta a gama-sarkoglykanov poukazali
na sarkoglykdnopatiu.

Plemeno: jazvecik

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SGCA

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8863
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e Polydaktylia

Psy maju zvycajne pat prstov na hrudnikovych koncatinach a Styri prsty na panvovych,
pravdepodobne v doésledku evolu¢nej adaptdcie, pri ktorej doslo k strate prvého prsta
na panvove] koncatine. Polydaktylia (tiez znama ako preaxidlna polydaktylia psov alebo PPD)
opisuje obnovenie prvého prsta na panvovej koncatine (vI¢i pazur). Polydaktylia je u mnohych
plemien spojenda s genetickym variantom génu LMBR1, ktory sa dedi autozomalne
dominantnym spdsobom. Geneticky variant nema vplyv na expresiu LMBR1, ale ovplyviuje
konzervovanu oblast v psom gendme (regulaéna sekvencia ZPA), ktora sa podiela na regulacii
expresie inych génov, ako je gén sonic hedgehog (SHH), zodpovedny za vyvoj koncatin. Psy
s jednou alebo dvoma kdépiami tohto variantu maju pravdepodobne polydaktyliu alebo vicie
pazury.

Upozornenie: Polydaktylia u velkych pyrenejskych psov je spojena s genetickym variantom
génu ALX4, ktory tento test nedokaze zistit.

Dediénost: autozomdlne dominantna
Gén: SHH

Cislo vy3etrenia: je moZ?né objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e Polycystické ochorenie obliciek (PKD)

Polycystické ochorenie obliciek vedie k tvorbe cyst (dutin) v peceni a pankrease a k tvorbe
tekutinou naplnenych dutin (cyst) v oblickach. Zlyhanie obli¢iek v désledku cystickych zmien je
pri¢éinou smrti psov trpiacich PKD. U bulteriérov sa priznaky dedicného ochorenia prejavuju
v strednom veku.

Plemeno: bulteriér

Dediénost: autozomalne dominantna

Gén: PKD1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8476

e Polyneuropatia aljasskych malamutov (AMPN)

Polyneuropatia spdsobuje nedostatocné zasobovanie periférneho nervového systému
s naslednou degeneraciou nervov. V doésledku nedostatocnej nervovej stimulacie svaly
postupne degraduju. Pri¢éinnd mutdcia u aljaSského malamuta sa |iSi od zndmej mutacie
u plemena greyhound. Klinické priznaky sa objavuju pocas prvych dvoch rokov Zivota psa. Tieto
priznaky zahffaju progresivnu amyosténiu, intoleranciu cviéenia, stratu reflexov a ataxiu
vsetkych koncatin. Pes mozZe padat, chodit po Spickach noh, alebo jeho ch6dza moéze byt
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zmenend. Ak obrna postihne hrtan, méze nastat zmena hlasu, problémy s prehitanim
a grganim. Na celkovy stav nema ochorenie vplyv. Existuju aj iné spinadlne alebo neurologické
problémy, ktoré moziu spOsobovat podobné priznaky, preto méze byt ochorenie casto
nespravne diagnostikované alebo nediagnostikované.

Plemeno: aljassky malamut

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: NDRG1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8479

e Polyneuropatia leonbergerov 1 (LPN1)

Polyneuropatia u leonbergerov vykazuje variabilny prejav klinickych priznakov a rézny vek
nastupu. Medzi priznaky tejto polyneuropatie patri vratkd chédza a ochrnutie najma
panvovych koncatin. Postihnuté psy nie su v kone¢nom stadiu ochorenia schopné postavit sa.
Dalsimi typickymi priznakmi hlasné zvuky pri dychani, zmena hlasu a tazkosti pri prehitani.
Neuropatia typu 1 (LPN1) je sp6sobend mutdciou v géne ARHGEF10. Ochorenie sa zacina

vo veku 2 - 4 rokov (skory ndstup) a vykazuje zadvazinu progresiu. Mutdcia sposobuje priblizne
11 % vsetkych pripadov polyneuropatie u leonbergerov. Nedavno sa podarilo identifikovat
mutaciu v géne GJA9, ktord sposobuje druhy typ neuropatie u leonbergerov (LPN2). Protein
GJA9 patri medzi ,connexin gap junction, teda doélezité komponenty periférnych
myelinizovanych nervovych vldkien. Priemerny vek ndstupu LPN2 je 6 rokov. LPN2 sp6sobuje
priblizne 21 % vsSetkych pripadov polyneuropatie u plemena leonberger. Existuju aj iné
etiologické mutacie.

Plemeno: leonberger

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ARHGEF10

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8487

e Polioencefalopatia (PE)

Polioencefalopatia (PE) je neurologické ochorenie charakterizované léziami v Sedej hmote
mozgu. Vyskytuje sa u ludi a zriedkavejsie u zvierat a je typicky dosledkom metabolickych
poruch, ako je podvyZiva, toxicita alebo vrodené metabolické poruchy. Tento stav méze viest
k Sirokej skale neurologickych poruch. KedZe klinické priznaky PE mozu byt velmi réznorodé,
diagnostikovanie ochorenia na zdklade samotnych symptdmov je naroc¢né.
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V rodine plemena eurasier bola forma polioencefalopatie spojena s genetickou variaciou v
géne MECR. Postihnuté Steniatka zacali vykazovat epizddy porich pohybu vo veku od 2 do 6
mesiacov. Patrila medzi ne generalizovand ataxia, hypermetricka chddza (prehnané pohyby
koncatin), dystdnia (svalové kice) a nekontrolované flefné a extenzné pohyby hrudnikovych
koncatin. Frekvencia a zavaznost tychto epizdd sa ¢asom zvySovala. Okrem toho existovali
naznaky, Ze epizédy méZu vyvolat vzrusenie, hlasné zvuky alebo nadmernou stimuldciou.

Plemeno: eurasier
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8969

e Polyneuropatia leonbergerov 2 (LPN2)

Polyneuropatia u leonbergerov vykazuje variabilny prejav klinickych priznakov a rézny vek
nastupu. Medzi priznaky tejto polyneuropatie patri vratkd chédza a ochrnutie najma
panvovych koncatin. Postihnuté psy nie st v koneénom s$tadiu ochorenia schopné postavit sa.
Dal$imi typickymi priznakmi st pocutelné dychanie, zmena hlasu a tazkosti pri prehitan.
Neuropatia typu 1 (LPN1) je sp6sobend mutaciou v géne ARHGEF10. Ochorenie sa zacina

vo veku 2 - 4 rokov (skory ndstup) a vykazuje zadvazinu progresiu. Mutdcia sposobuje priblizne
11 % vsSetkych pripadov polyneuropatie u leonbergerov. Nedavno sa podarilo identifikovat
mutaciu v géne GJA9, ktord sposobuje druhy typ neuropatie u leonbergerov (LPN2). Protein
GJA9 patri medzi ,connexin gap junction, teda doélezité komponenty periférnych
myelinizovanych nervovych vlakien. Priemerny vek ndstupu LPN2 je 6 rokov. LPN2 sp6sobuje
priblizne 21 % vsSetkych pripadov polyneuropatie u plemena leonberger. Existuju aj iné
etiologické mutacie.

Plemeno: leonberger

Dediénost: autozomalne dominantna s nedplnou penetranciou

Gén: GJA9

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8494

e Pooperacné krvacanie (P2Y12)

Mutécia ndjdena v géne P2Y12 spbsobuje zavaznu poruchu krvacania u velkého Svajciarskeho
salasnickeho psa. Za normalnych okolnosti sa u postihnutych psov neprejavuju skoré priznaky,
ako je spontdnne krvacanie (typické pre vacsinu poruch krvacania). Zavazné krvacanie sa
objavuje po urazoch alebo pocas prvej operacie a v mnohych zndmych pripadoch skoncilo

80



fatalne. Geneticky test je diagnostickym nastrojom na preventivnu kontrolu psa pre tuto
predispoziciu.

Plemeno: velky Svajciarsky salasnicky pes

Dedi¢nost: autozomdlne dominantna

Gén: P2RY12

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8053

e Pooperacné krvacanie oneskorené (DEPOH)

Sklony ku krvacaniu u psov mézu mat rozne priciny a ¢asto sa prejavuju ako zvyseny sklon ku
krvacaniu aj pri mensich poraneniach alebo spontdannom krvacani.

U Skotskeho deerhounda, greyhounda a madarskej vyily bol identifikovany variant génu
SERPINF2, ktory je spojeny so zvySenym rizikom vzniku oneskoreného pooperacného krvacania
(DEPOH). Klinickymi priznakmi su neocakdvané, nadmerné krvdcanie alebo hematdémy
zaCinajuce 1 aZz 4 dni po chirurgickom zakroku. Priznaky sa liSia od krvdcania z rany, az po
nadmerné a tieZz postupné modranie koZze v okoli rany a hemoabdomen. Vysledky
skriningovych koagula¢nych testov (meranie protrombinového ¢asu, aktivovaného parcidalneho
tromboplastinového ¢asu a antigénu von Willebrandovho faktora), ako aj pocet trombocytov
boli bez zmien. V porovnani so psami, ktoré nie su nositelmi, vykazuju psy s dvoma alelami
variantu, ako aj psy s jednou alelou variantu zvySené riziko vzniku DEPOH.

U anglickych SpringerSpanielov a waleskych SpringerSpanielov bol identifikovany geneticky
variant génu SERPINE1, ktory moze viest k pooperaénému krvacaniu s hyperfibrinolyzou.
Hyperfibrinolyza je porucha zrazanlivosti krvi, pri ktorej sa uz vytvorené krvné zrazeniny
rozpustaju prilis rychlo. Normalne fibrinolyza zabezpecuje, Ze krvna zrazenina sa po Uplnom
hojeni rany postupne rozpadne. Pri hyperfibrinolyze vsak k tomuto procesu rozpadu dochadza
prili$ skoro a prili§ rychlo. V désledku toho krvné zrazeniny uz nedokdzu natrvalo utesnit
krvacanie, ¢o vedie k pretrvdvajucemu alebo oneskorenému krvacaniu. Tento stav sa Casto
prejavuje u postihnutych psov tychto plemien v mladom veku (od priblizne 7 mesiacov), ¢asto
po chirurgickych  zdkrokoch alebo nehodach/traumach. Okrem oneskoreného
a pretrvavajuceho pooperacného krvacania sa moéZe vyskytnut spontdnne krvacanie do
brusnej dutiny alebo podkoiného tkaniva, ako aj hematémy alebo krvavy vytok z rany.
Postihnuté psy sa moéZu zdat slabé a letargické a méZzu mat bledé dasnd a pomaly pulz.
Standardné testy zrazanlivosti krvi (PT, PTT, ¢as krvacania v bukélnej dutine) su zvycajne
nevyrazné, ¢o stazuje identifikaciu pri¢iny sklonu ku krvacaniu pri hyperfibrinolyze bez
genetického testovania. Gén SERPINE1 riadi produkciu proteinu inhibitora aktivatora
plazminogénu-1 (PAI-1), ktory normalne reguluje rozpad krvnych zrazenin. V tomto variante sa
funkény PAI-1 neprodukuje v krvnych dostickach a moze dojst k zZivot ohrozujicemu krvacaniu.
KedZe protein PAI-1 bol stale detegovany u heterozygotnych psov a doteraz nebol u tychto
zvierat popisany zvySeny sklon ku krvacaniu, predpokladd sa autozomalne recesivny typ
dedi¢nosti.
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Plemeno: anglicky Sprinerspaniel, deerhound, greyhound, madarska vyzla, walesky
Sprigerspaniel

Dediénost: autozomalne dominantna s variabilnou penetranciou deerhound, greyhound,
madarska vyZla, autozomadlne recesivna SpringerSpaniele

Gén: SERPINF2 deerhound, greyhound, madarska vyZla, SERPINE1 SpringerSpaniele
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8862

e Psi deficit adhézie leukocytov (CLAD)

Psi deficit adhézie leukocytov (CLAD) je smrtelné imunodeficitné ochorenie, ktoré sa vyskytuje
u irskych setrov. Ochorenie je sp6sobené mutaciou v géne kdédujucom povrchovud molekulu
leukocytov, ¢o vedie k dysfunkcii granulocytov. Preto je narusend adhézia medzi bunkami.
KedZe ich hojivé schopnosti su narusené, postihnuté psy vykazuju zavainé infekcie -
omfaloflebitidy, koziné infekcie, osteomyelitidu a gingivitidu. V skorom veku zomieraju
na pocetné tazké infekcie, aj ked su lie¢ené masivnymi davkami antibiotik. Vo veku 8 - 12
tyZzdfiov mozno pozorovat opuch &elustnych kosti a zapaly kibov, ktoré vedu k typickej neistej
chodzi.

Plemeno: irsky ¢erveno-biely seter, irsky seter

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ITGB2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8012

e Psia multifokalna retinopatia (CMR1/2/3)

Psia multifokdlna retinopatia (CMR) je dedi¢né ochorenie, ktoré spOsobuje poskodenie
sietnice. Priebeh ochorenia zatial nie je Uplne zndmy a u postihnutych plemien sa lisi. Prvé
priznaky sa mozu objavit vo veku priblizne Styroch mesiacov. Postup ochorenia je pomaly.
V niektorych pripadoch lézie na urdity ¢as zmiznu a neskdr sa opat objavia. Vyskum CMR este
stdle prebieha, aby sa kompletne preskimali $tadid ochorenia. U postihnutych psov sa zatial
nezistila slepota ani poruchy zraku.

Plemeno: americky buldog, anglicky buldog, australsky ovciak, boerboel, bordeauxska doga,
bulmastif, cane corso, coton de tulear, finsky laponsky pes, francizsky buldocek, kanarska
doga, laponsky pastiersky pes, mastif, miniatdrny americky ovciak, pyrenejsky horsky pes,
Svédsky laponsky pes

Dediénost: autozomalne recesivna
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Gén: BEST1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria (coton de
tulear),

1 - 2 tyzdne po doruceni vzorky do laboratdria (ostatné plemenad)

Cislo vy3etrenia: 8330

e PRA s neurodegeneraciou (deficit PCYT2)

Zistilo sa, Ze geneticky variant génu PCYT2 je spojeny so syndromovym ochorenim, ktoré
kombinuje slepotu a neurodegenerdciu u plemena saarloosov viéiak. Postihnuté psy trpia
v€asnou degeneraciou sietnice v dospelosti. Oftalmologické nalezy zodpovedaju
generalizovanej progresivnej atrofii sietnice (PRA), pricom prvé klinické priznaky su
pozorovatelné medzi 20. a 46. mesiacom Zivota. Okrem toho postihnuté psy vykazuju
neurologické deficity v dospelosti, vratane abnormalit chddze, slabosti panvovych koncatin,
trasenia, ataxie, poklesu kognitivnych funkcii a zmien spravania, najma agresivity voci
majitelovi. Okrem toho boli v niektorych pripadoch hlasené epileptické zachvaty. Postihnuté
psy musia byt ¢asto eutandzované z dévodu progresie neurologickych priznakov a zhorsenej
kvality Zivota.

Plemeno: saarloosov viciak

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: PCYT2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8879

e Prekallikrein - deficit (KLK)

Prekallikrein - deficit (KLK) vedie k strate funkcie prekallikreinu, ¢lena koagulacnej kaskady.
Postihnuté psy nevykazuju Ziadne alebo len slabé priznaky predizeného krvacania.

V kombindcii s inymi defektmi koagula¢nej kaskady (nedostatok faktora VII, VIl a IX) sa u psov
postihnutych nedostatkom prekalikreinu prejavuje silnejSie krvacanie.

Plemeno: shih tzu

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: KLKB1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8141
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e Primarna ciliarna dyskinéza (PCD)

Primdarna cilidrna dyskinéza (PCD) je genetické ochorenie, ktoré patri do skupiny ciliopatii
(funkénych poruch riasiniek). V désledku poruchy pohyblivosti riasiniek (bunkovych vybeZzkov)
nie su schopné plnit svoju funkciu, alebo ju moézu pinit len vo velmi obmedzenom rozsahu, ¢o
vedie k zdravotnym problémom v réznych orgdnovych systémoch, najma v dychacich cestach.
U postihnutych zvierat maju riasinky epitelovej sliznice nedostato¢nu pohyblivost, takze
odstranovanie hlienu z dychacich ciest je znaéne obmedzené, ¢o nasledne vedie k chronickému
zapalu dychacich ciest.

U plemena aljassky malamut vedie geneticky variant v géne NMES5 k opakovanym infekciam
dychacich ciest s vytokom z nosa a silnym kaslom. Okrem toho méZzu mat postihnuté psy
znizenu plodnost, pretoZze je naruseny riasinkovy epitel reprodukéného traktu, a tym aj
transport vajicok do maternice a tieZz pohyblivost spermii. V niektorych pripadoch sa
u postihnutych psov tohto plemena mdze vyskytnut aj hydrocefalus.

U plemena bobtail sa s PCD spdja variant génu CCDC39. Postihnuté psy trpia opakovanymi
infekciami dychacich ciest, ako aj znizenou plodnostou samcov. Priblizne u 50 % postihnutych
jedincov sa vyvinie situs inversus (Kartagenerov syndréom).

U plemien australsky ov€iak a americky miniaturny ovciak bol zisteny geneticky variant génu
STK36, ktory moze suvisiet s PCD. Postihnuté psy trpia opakovanymi zapalmi nosove;j sliznice
(rinitidou) a nadchou uz niekolko tyZdriov po narodeni (priblizne od 8. tyZzdna Zivota). Medzi
priznaky patri kychanie a Zltozeleny vytok z nosa, ktory sa po liecbe antibiotikami zlepsi, ale
po preruseni lieCby sa ¢asto opakuje.

U plemena eurasier bol identifikovany geneticky variant génu ZMYND10, ktory je spojeny
s primarnou cilidrnou dyskinézou (PCD). Postihnuté Steniatka vykazuju jasné respiracné
priznaky uz vo velmi mladom veku, vratane nezvycajného vytoku z nosa a dychavi¢nosti
(tachypnoe, dyspnoe). U niektorych zvierat bol tieZ pozorovany situs inversus, t. j. zrkadlové
usporiadanie vnutornych organov. Na zaklade tejto kombindcie priznakov existuje podozrenie
na tzv. Kartagenerov syndrom. KedZe vSak boli hldseni aj eurasieri s podozrenim na PCD,
u ktorych sa tento variant nepodarilo zistit, predpoklada sa, Ze u tohto plemena existuju dalsie,
stale nezname genetické varianty, ktoré moézu tiez viest k PCD.

Plemeno: aljassky malamut, americky miniaturny ovciak, australsky ovciak, bobtail, eurasier,
nova scotia duck tolling retriever

Dediénost: autozomalne recesivna

Gén: NMES5 aljassky malamut, CCDC39 bobtail, STK36 australsky ovciak, americky miniatarny
ovcéiak, ZMYND10 eurasier

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8483
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e Primarna hyperoxaltria (PH)

Primarna hyperoxaliria (PH) je zriedkava genetickd porucha glyoxylatového metabolizmu,
ktory je nevyhnutny pre tvorbu endogénnej glukdzy. V dosledku bodovej mutacie je expresia
metabolickych enzymov alanin-glyoxylat aminotransferdzy a glyoxylat reduktdzy zniZena.
Vysledkom tejto poruchy je hromadenie oxaldtu a tvorba krystalov oxalatu vapenatého

v mocovom systéme. Vzniknuté krystaliky su tiez vychytdvané tkanivom obli¢iek a mozu viest
k zniZeniu funkcie obliciek.

Plemeno: coton de tulear

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: AGXT

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8321

e Primarna imunodeficiencia typ 2 (PIPS2)

U plemena cavalier king charles Spaniel bol identifikovany variant génu CARMIL2, ktory
spdsobuje primarnu imunodeficienciu a vedie k zvySenej nachylnosti na respiracné patogény.
Postihnuté psy trpeli na infekciu patogénmi Pneumocystis alebo Bordetella bronchiseptica
a vykazovali priznaky pneumonie rezistentnej na lieCbu. V anamnéze postihnutych psov boli
zdokumentované infekcie gastrointestindlnymi parazitmi a chronické hnacky, ako aj koziné
ochorenia a tvorba abscesov.

Plemeno: cavalier king charles Spaniel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CARMIL2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8937

e Primarna luxacia SoSovky (PLL)

Vlakna zonuly zabezpecuju polohu SosSovky. Psy postihnuté PLL trpia bolestivymi glaukdmami
a slepotou v désledku rozpadu zonuldrnych vlakien a naslednym posunutim SoSovky. PLL méze
byt dedi¢nd alebo ziskana. Preto mozZe choroba postihnut aj geneticky zdravych psov. Prvé
klinické priznaky dedi¢nej formy PLL sa daju zistit vo velmi mladom veku 20 mesiacov. Uplna
luxacia SoSovky sa zvycajne vyskytuje vo veku 3 az 8 rokov.

Plemeno: americky eskimacky pes, americky bezsrsty teriér, australsky dobytkarsky pes,
¢insky chocholaty pes, dansko-Svédsky farmarsky pes, foxteriér, jack russel teriér, jagdteriér,
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jorksirsky teriér, lakeeland teriér, lancashire heeler, lucas teriér, miniaturny bulteriér, mops,
norfolk teriér, norvicsky teriér, parson russell teriér, patterdale teriér, rat teriér, sealyham
teriér, teddy roosevelt teriér, tenterfield teriér, tibetsky teriér, toy foxteriér, volpino italiano,
walesky teriér, westfalsky teriér

Dediénost: autozomalne recesivna, v literature sa uvadza, Ze u 2-20 % nositelov PLL (N/PLL) sa
v priebehu Zivota vyvinie PLL. Prenasaci maju teda (aj ked' nizke) riziko vzniku PLL.

Gén: ADAMTS17
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8226

e Primarny glaukdm s otvorenym uhlom (POAG)

Primarny glaukém s otvorenym uhlom je genetickd dysfunkcia spojivového tkaniva v oku. Tym
dochddza pri nej k zablokovaniu odtoku komorovej tekutiny a k zvySeniu tlaku v o¢nej guli.
V kone¢nom désledku dochadza k poskodeniu zrakového nervu a sietnice, ¢o vedie k ¢iastocnej
az uplnej slepote. Medzi priznaky patria rozSirené zrenicky, ¢ervené ocné bulvy, zakalena
rohovka a zvySeny oc¢ny tlak. Zvysujuci sa tlak v oku spdsobuje bolest, ktora vedie k tomu, Ze
pes straca chut do jedla, Skriabe si oci, trie hlavu o steny a prejavuje agresivne spravanie.
VcEasna diagnostika umozniuje liecbu, ktord neustdle zniZuje ocny tlak, a tym zabranuje
poskodeniu zrakového nervu a sietnice. Zaciatok ochorenia sa u jednotlivych plemien lisi. Zatial
¢o prvé priznaky sa u bigla prejavuju medzi 6smym a Sestndstym mesiacom, u nérskeho losieho
psa sa priznaky prejavuju v strednom az neskorSom veku.

U plemena bigel sp6sobuje POAG sa prvé klinické priznaky sa objavuju vo veku 8 — 16 mesiacov
a postupne sa vyvijaju.

Pre plemeno maly hrubosrsty vendénsky baset je charakteristické mierne, ale trvalé zvysenie
vnutroocného tlaku (IOP) a luxdcia SoSovky. Prvé priznaky su rozpoznatelné vo veku 3 - 4 rokov
a ¢asom sa stupniuju. V neskorsich stadiach ochorenia mozno pozorovat zvac¢senie ocnej gule,
degeneraciu sietnice a deformaciu zrakového disku. KedZe POAG u tohto plemena
nespdsobuje bolest, majitelia si chorobu uvedomia az vtedy, ked' sa zvaésenie gule a problémy
so zrakom stanu viditelnymi.

Plemeno: baset, bigel, maly hrubosrsty vendénsky baset, ndrsky losi pes, plavy breténsky
baset, vychodosibirska lajka

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: ADAMTS17 basety, AMADTS10 bigel, nérsky losi pes, vychodosibirska lajka
Trvanie testu: 1 — 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8452
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e Primarny glaukém s otvorenym uhlom a luxacia SoSovky (POAG/PLL)

Primarny glaukdm s otvorenym uhlom (POAG) je geneticka dysfunkcia spojivového tkaniva

v oku. Pri nej dochadza k zablokovaniu odtoku komorovej tekutiny a k zvySeniu tlaku v o¢nej
guli. V kone¢nom désledku dochddza k poskodeniu zrakového nervu a sietnice, ¢o vedie

k CiastoCnej aZz Uplnej slepote. Medzi priznaky patria rozSirené zrenicky, cervené ocné bulvy,
zakalend rohovka a zvySeny ocny tlak. ZvySujuci sa tlak v oku spdsobuje bolest, pes straca chut
do jedla, Skriabe si oc€i, trie hlavu o steny a prejavuje agresivne spravanie. Dysfunkcia
spojivového tkaniva Casto spdsobuje aj dislokaciu SoSovky (PLL). ZvyCajne sa prvé priznaky
u postihnutych psov prejavia vo veku 4 - 6 rokov.

Plemeno: shar pei

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ADAMTS17

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8641

PRA

Progresivne retinalne atrofie (PRA) u psov su geneticky heterogénne ochorenia
charakterizované degenerdciou sietnice a naslednou slepotou. Hoci existuju mutdcie PRA,
ktoré su spolo¢né pre viacero plemien, zda sa, Ze mnohé z nich postihuju jedno plemeno alebo
sa vyskytuju u plemien, ktoré maju podobny pdvod. Typickymi znakmi zistenymi pri
oftalmoskopickom vysSetreni su rozsiahla hyperreflexia tapetum lucidum, oslabenie ciev
sietnice a v neskorsich $tadiach atrofia zrakového nervu. Genetické testovanie dopliia klinické
oc¢né vysetrenia s vyhodou odhalenia znamych mutacii PRA pred reprodukénym vekom, alebo
pred objavenim sa klinickych priznakov.

e Progresivna retinalna atrofia (Bas-PRA1)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je dedicné ocné ochorenie, ktoré vedie k degeneracii
fotoreceptorovych buniek sietnice. Spociatku sa pozoruje strata funkcie ty€inkovych buniek,
ktora vedie k nocnej slepote a k zniZzenej adaptacii zraku. Forma PRA, ktord mozno vysvetlit
skimanou mutaciou, ma nastup priblizne vo veku 5 rokov. Zndmy geneticky variant
nevysvetluje vSetky pripady PRA. Preto sa predpoklada, Ze na vzniku PRA sa podiela aspon
jedna dalsSia mutdcia.

Plemeno: basenji
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: SAG
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Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8574

e Progresivna retinalna atrofia (BBS2-PRA)

U plemena Seltia bol identifikovany geneticky variant génu Bardet-Biedlovho syndrému 2
(BBS2), ktory okrem uz zndmeho variantu CNGA1 vedie k PRA. Typicky sa u postihnutych psov
najprv prejavuje nocna slepota, po ktorej nasleduje vyrazné zhorSenie videnia za denného
svetla a v niektorych pripadoch sekundarna katarakta. Vek nastupu je r6zny, uvadza sa medzi
8 a 10 rokmi. Proteiny BBS riadia tvorbu primarnych riasiniek vo viacerych organoch.
Predpoklada sa, Ze geneticky variant génu BBS2 zhorSuje funkciu sietnice poruchou
fototransdukcnej kaskady. Okrem PRA mozZu postihnuté psy vykazovat pre plemeno netypické
znaky vratane prevrateného nosa, nezvycajnej Struktury srsti s vinitym vzhladom a dentalnych
defektov, ¢o su porovnatelné stavy so syndromom u ludi nazyvanym Bardet-Biedlov syndrém.

Plemeno: Seltia
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: BBS2
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8773

e Progresivna retinalna atrofia (BBS4-PRA)

Bardet-Biedlov syndrdm je dedi¢né ochorenie sp6sobené mutaciou génu. Toto ochorenie
charakterizuje retinopatia (ochorenie sietnice), obezita a neplodnost. Tieto vSestranné
priznaky sa u postihnutych psov vyskytuju v roznej forme. Prvé priznaky ochorenia mozno zistit
uZ u Steniat.

Plemeno: puli
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8207

e Progresivna retinalna atrofia (CNGA1-PRA)

Geneticky dedi¢nd progresivna retindlna atrofia spdsobuje degeneraciu sietnice so stratou
funkcie zmyslovych buniek a vedie k slepote. Prvé priznaky PRA postihnutych Seltii mozno
diagnostikovat priblizne vo veku dvoch rokov. Daldie o¢éné ochorenie tohto plemena - slow
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progressing retinopathy (SRP), sa spociatku prejavuje podobnymi priznakmi. Oftalmologické
rozliSenie je v tomto Stadiu mozné len prostrednictvom ERG. Okrem mutacie v géne CNGA1
mo&Zu u Seltii existovat dalSie mutacie spésobujice PRA.

Plemeno: Seltia

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CNGA1

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujliceho

Cislo vysetrenia: 8375

e Progresivna retinalna atrofia (cord1-PRA/crd4-PRA)

Cone-rod dystrophy je variant progresivnej retindlnej atrofie, ktord vedie k degeneracii
sietnice. Na rozdiel od dystrofii tyCiniek a ¢apikov, pri ktorych su najprv postihnuté tycinkové
bunky a nasledne vznika degenerdcia ¢apikovych buniek, vedie k Uplnej slepote psa. Dystrofia
Capikov a tyciniek sa vyznacuje pomerne skorym ubytkom capikovych fotoreceptorov. Prvé
oftalmoskopické priznaky sa mo6zu objavit vo veku Siestich mesiacov. U niektorych geneticky
postihnutych psov sa vsak klinické priznaky pocas Zivota nikdy nevyvind. Suvislost, medzi
znamym genetickym variantom a priznakmi ochorenia, je predmetom prebiehajlcej vedeckej
diskusie.

Plemeno: anglicky SpringerSpaniel, bigel, bolonka zwetna, clumber Spaniel, curly coated
retriver, jazvelik (dlho-/ kratko-/hrubosrsty), francizsky buldocek

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: RPGRIP1
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8128

e Progresivna retinalna atrofia (crd-PRA)

Crd-PRA (dystrofia capikov) je autozdmovo recesivne dediné ochorenie fotoreceptorov
spOsobené prevaZzujucou stratou funkcie ¢apikov. K tejto forme PRA vedie mutdcia v géne pre
nefronoftizu 4 (NPHP4). Prvé oftalmoskopické priznaky sa objavuju priblizne vo veku Siestich
mesiacov. Uplné prejavy ochorenia (Uplna denna slepota) sa objavuju vo veku priblizne 1 a7 2
rokov.

Plemeno: jazvecik
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: NPHP4
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8135

e Progresivna retinalna atrofia (crd1-PRA)

Ochorenie crd-PRA (Cone-rod dystrophy) je autozémovo recesivne dedi¢né ochorenie
fotoreceptorov spOsobené prevazujucou stratou funkcie capikov. Fotoreceptorové bunky
sietnice sa delia na tycinky alebo capiky, v zavislosti od ich funkcie. Ty¢inkové bunky su
$pecializované na mezopické videnie a citlivost na kontrast. Capikové bunky st zodpovedné za
farebné videnie. Na rozdiel od tyCinkovo-capikovych dystrofii, pri ktorych su jednak postihnuté
ty€inkové bunky a jednak degeneracia capikovych buniek vedie k Uplnej slepote jedinca,
Capikovo-tyCinkové dystrofie sa vyznaCuji pomerne skorym Ubytkom capikovych
fotoreceptoroy, zatial ¢o funkcia tycCiniek zostava relativne zachovana. Ochorenie sa zvycajne
kon¢&i dennou slepotou. Prvé priznaky sa objavuju priblizne vo veku Siestich mesiacov. Uplné
prejavy ochorenia (Uplnd dennd slepota) sa objavuju vo veku priblizne 1 az 2 rokov.

Plemeno: americky stafordsirsky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PDE6B

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8332

e Progresivna retinalna atrofia (crd2-PRA)

Ochorenie crd-PRA (Cone-rod dystrophy) je autozémovo recesivne dedi¢né ochorenie
fotoreceptorov spOsobené prevazujucou stratou funkcie capikov. Fotoreceptorové bunky
sietnice sa delia na tycinky alebo cCapiky, v zavislosti od ich funkcie. TyCinkové bunky su
$pecializované na mezopické videnie a citlivost na kontrast. Capikové bunky st zodpovedné za
farebné videnie. Na rozdiel od ty¢inkovo-¢apikovych dystrofii, pri ktorych su jednak postihnuté
tyCinkové bunky a jednak degeneracia Capikovych buniek vedie k Uplnej slepote jedinca,
Capikovo-tyCinkové dystrofie sa vyznacujui pomerne skorym Ubytkom capikovych
fotoreceptorov, zatial ¢o funkcia tyCiniek zostava relativne zachovana. Ochorenie sa zvyéajne
kon¢&i dennou slepotou. Prvé priznaky sa objavuju priblizne vo veku Siestich mesiacov. Uplné
prejavy ochorenia (Uplnd denna slepota) sa objavuju vo veku priblizne 1 az 2 rokov.

Plemeno: americky pitbulteriér
Dediénost: autozomdlne recesivna
Gén: 1QCB1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria
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Cislo vysetrenia: 8333

e Progresivna retinalna atrofia (crd3-PRA)

U plemena irsky glen of imaal teriér sa zistilo, Ze variant génu ADAM9 koreluje s ¢apikovo-
tyCinkovou dystrofiou (crd3). Funkcia sietnice u velmi mladych postihnutych psov je este
normalna. Vo veku 12 aZ 24 mesiacov vsak zac¢nu degenerovat Capikové a neskor aj tyCinkové
fotoreceptorové bunky. Typickymi prvymi priznakmi tohto ochorenia st tazkosti s vyhybanim
sa prekazkam pri slabom osvetleni. Degeneracia fotoreceptorov postupuje a po niekolkych
rokoch vedie k Uplnej slepote. Pri oftalmoskopickych vysetreniach sa tento typ PRA casto
prejavi az vo veku 3 - 5 rokov.

Plemeno: irsky glen of imaal teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ADAM9

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8691

e Progresivna retinalna atrofia (dominantna forma PRA)

Na rozdiel od vacsiny ostatnych zndmych typov PRA je PRA u tychto dvoch plemien
autozomalne dominantnd. Preto neexistuju Ziadni prendsatelia. Psy su bud zdravé, alebo
postihnuté. Bulmastify a anglické mastify su postihnuté neskorou formou PRA. Strata zraku sa
objavuje relativne neskoro, a preto Casto spociatku zostdva nepovsimnutd. KedZe slepota sa
rozpozna az vtedy, ked ma pes uZ niekolko rokov, je dolezité vediet pred chovom, ¢i je
konkrétny pes postihnuty alebo nie.

Plemeno: bulmastif, mastif

Dediénost: autozomalne dominantna

Gén: RHO

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8355

e Progresivna retinalna atrofia so skorym nastupom (eo-PRA)

Okrem neskorej formy prcd-PRA sa u plemien portugalsky vodny pes a Spanielsky vodny pes
vyskytuje aj takzvana skord forma prcd-PRA (eo-PRA). Majitelia psov postihnutych eo-PRA
uvadzali prvé problémy so zrakom vo veku 1,5 roka, pricom psy vykazovali vyraznu stratu zraku
vo veku 4,5 roka. Ochorenie eo-PRA je spbsobené variantom génu PDE6B a dedi sa
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autozomalne recesivnym spésobom. Pri tejto PRA sa vek oftalmoskopickej diagndzy pohybuje

.....

zraku psov.

Plemeno: portugalsky vodny pes, Spanielsky vodny pes

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CCDC66 portugalsky vodny pes, PDE6B Spanielsky vodny pes
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8617

e Progresivna retinalna atrofia (g-PRA) (generalizovana PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je dedi¢né ocné ochorenie, ktoré vedie k degenerdcii
fotoreceptorovych buniek sietnice. Zmeny su obojstranné a symetrické. Spociatku sa pozoruje
strata funkcie ty€inkovych buniek, ktora vedie k nocnej slepote a znizenej adaptacii zraku.
V konec¢nom Stadiu degeneracia ¢apikovych buniek vedie k Uplnej slepote. Zaciatok ochorenia
sa u roznych plemien lisi, ale ¢asto sa diagnostikuje az po doviSeni Siesteho roku Zivota.

Plemeno: schapendoes

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CCDC66

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8451

e Progresivna retinalna atrofia (GR-PRA1)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je dedi¢né ocné ochorenie, ktoré vedie k degeneracii
fotoreceptorovych buniek sietnice. Zmeny su obojstranné a symetrické. Spociatku sa pozoruje
strata funkcie tyCinkovych buniek, ktora vedie k nocnej slepote a zniZenej adaptacii zraku.
V kone¢nom Stadiu degeneracia Capikovych buniek vedie k Uplnej slepote. Zaciatok ochorenia
sa lisi, ale ¢asto sa diagnostikuje aZ po 6. roku Zivota. Doteraz su zname dve mutacie, ktoré su
Specifické pre zlatého retrivera, takzvané GRPRA1 a GRPRA2. Klinicky sa ich priznaky tazko
rozliSuju. Podobaju sa aj priznakmi dobre zndmej prcd-PRA, ktora sa tiez vyskytuje u tohto
plemena.

Plemeno: zlaty retriver, goldendoodle
Dediénost: autozomdlne recesivna
Gén: SLC4A3

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria
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Cislo vysetrenia: 8200

e Progresivna retinalna atrofia (GR-PRA2)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je dedicné ocné ochorenie, ktoré vedie k degeneracii
fotoreceptorovych buniek sietnice. Zmeny su obojstranné a symetrické. Spociatku sa pozoruje
strata funkcie ty€inkovych buniek, ktora vedie k nocnej slepote a znizenej adaptacii zraku.
V kone¢nom $tadiu degeneracia capikovych buniek vedie k Uplnej slepote. Zaciatok ochorenia
sa liSi, ale ¢asto sa diagnostikuje aZ po 5. roku Zivota. Doteraz su zname dve mutacie, ktoré su
Specifické pre zlatého retrivera, takzvané GRPRA1 a GRPRA2. Klinicky sa ich priznaky tazko
rozliSuju. Podobaju sa aj priznakmi dobre zndmej prcd-PRA, ktora sa tiez vyskytuje u tohto
plemena.

Plemeno: zlaty retriver, goldendoodle

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: TTC8

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8520

e Progresivna retinalna atrofia (GTPBP2-PRA)

Progresivna atrofia sietnice (PRA) u psov je geneticky heterogénne ochorenie charakterizované
degenerdciou sietnice a naslednou slepotou. Hoci existuju mutdcie PRA, ktoré su spolo¢né pre
viaceré plemena, mnohé z nich sa zdaju byt Specifické pre jedno plemeno, alebo sa vyskytuju
u plemien s podobnym povodom. Typickymi priznakmi zistenymi pri oftalmoskopickom
vysSetreni su rozsiahla hyperreflektivita o¢ného pozadia a stencenie ciev sietnice. Genetické
testovanie dopliia klinické oéné vysetrenia s vyhodou detekcie znamych mutécii PRA pred
dosiahnutim reprodukéného veku alebo pred vyskytom klinickych priznakov. Geneticky variant
v géne GTPBP2 bol spojeny s progresivnou atrofiou sietnice (PRA) u labradorskych retriverov.
U postihnutych zvierat tento variant vedie k degeneracii sietnice, o ma za nasledok
progresivnu stratu zraku.

Plemeno: cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver
Dediénost: autozomalne recesivna

Cislo vy3etrenia: 8969

e Progresivna retinalna atrofia (GUCY2D-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je hlavnou dedi¢nou pri¢inou slepoty u plemennych psov,
rovnako ako jej ndprotivok retinitis pigmentosa (RP) u ludi. PRA, rovnako ako RP, vykazuje
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genetickd heterogenitu, pricom uz bolo rozpoznanych niekolko odlisSnych foriem a niekolko
dalsich je potrebné preskimat. Rozlisuju sa neskoré formy PRA a vc€asné dysplastické zmeny
(vo veku mladat). Klinické a oftalmologické priznaky oboch foriem s podobné. Postihnuté psy
trpia obojstrannou mydridzou, hyperreflexiou tapetum lucidum a atrofiou siete ciev sietnice.
Zistilo sa, ze geneticky variant génu GUCY2D je spojeny so skorym nastupom PRA u plemena
nemecky Spic. Postihnuté psy trpia zhorSenym videnim v skotopickych (slabé svetlo) aj
fotopickych (jasné svetlo) podmienkach, ktoré je viditelné uz vo veku 3 mesiacov. Vykazuju
bledu papilu a mierny utlm ciev. Niektoré z nich maju aj oscilaény nystagmus. Zatial ¢o funkcia
fotoreceptorov je uz po niekolkych mesiacoch veku vazne naruSena alebo chyba, Struktura
sietnice je spociatku dobre zachovana. Iba u starSich postihnutych zvierat bolo moiné
pozorovat mierne stencenie sietnice.

Plemeno: nemecky $pic

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: GUCY2D

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8894

e Progresivna retinalna atrofia (IFT122-PRA)

U laponskych pastierskych psov je znamych niekolko typov dedi¢nych atrofii sietnice. Nie
vsetky pripady vsak mozno vysvetlit uz identifikovanymi genetickymi variantmi spésobujicimi
prcd-PRA a psiu multifokdlnu retinopatiu 3 (CMR3). Zistilo sa, Ze geneticky variant génu pre
intraflagelarny transport 122 (IFT122) suvisi s dalSou formou PRA u tohto plemena. Variant
IFT122 sa dedi autozomadlne recesivnym sposobom. Typickymi prvymi priznakmi psov
postihnutych IFT122-PRA su nocna slepota a difuzna hyperreflexia tapetum. PRA sa zvycajne
diagnostikuje vo veku 5 - 12 rokov. KedZe progresia ochorenia je pomala, niektori psi maju este
vo veku 13 rokov zachovanu urcitu zrakovu schopnost.

Plemeno: laponsky pastiersky pes

Dedic¢nost: autozomalne recesivna

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho
Gén: IFT122

Cislo vysetrenia: 8746

e Progresivna retinalna atrofia (JPH2-PRA)

Progresivne retinalne atrofie (PRA) u psov su geneticky heterogénne ochorenia
charakterizované degenerdaciou sietnice a naslednou slepotou. Hoci existuju mutacie PRA,
ktoré su spolo¢né pre viacero plemien, zda sa, Ze mnohé z nich su Specifické pre jedno plemeno
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alebo sa vyskytuju u plemien, ktoré maju podobny povod. Typickymi znakmi zistenymi pri
oftalmoskopickom vySetreni su rozsiahla hyperreflexia tapetum lucidum a oslabenie ciev
sietnice. Genetické testovanie dopltia klinické o&né vy3etrenia s vyhodou odhalenia zndamych
mutacii PRA pred reprodukénym vekom, alebo pred objavenim sa klinickych priznakov.

U plemena shih tzu sa zistil geneticky variant v géne JPH2 (junctophilin), ktory moze suvisiet
s PRA. Clenovia rodiny proteinov junctophilin si zodpovedni za udrziavanie subcelularnej
architektdry a regulaciu proteinov manipulujicich s vapnikom v réznych neuronalnych sietach.
Nastup priznakov PRA u postihnutych psov majitelia hlasili vo veku 5 az 9 rokov.

Plemeno: shih tzu

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: JPH2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8752

e Progresivna retinalna atrofia (MERTK-PRA)

Progresivne retindlne atrofie (PRA) u psov suU geneticky heterogénne ochorenia
charakterizované degeneraciou sietnice a naslednou slepotou. Hoci existuju mutacie PRA,
ktoré su spolocné pre viaceré plemend, zda sa, Ze mnohé z nich su jedine¢né pre dané
plemeno, alebo sa vyskytuju u plemien, ktoré maju podobny poévod. Typickymi znakmi,
zistenymi pri oftalmoskopickom vySetreni, su rozsiahla hyperreflexia o¢ného pozadia
a oslabenie ciev sietnice. Genetické testovanie doplfia klinické oéné vy3etrenia. Vyhodou je
odhalenie znamych mutacii PRA pred reprodukénym vekom, alebo pred objavenim sa
klinickych priznakov. U plemena vaestgoetlandsky Spic (vastgotaspets) bola identifikovana
mutdcia v géne MERTK, ktora spdsobuje PRA. Vek nastupu a zavaznost priznakov sa lisia, takze
bola zaznamenana velka variabilita (uZz od 1,1 roka do 12,6 roka).

Plemeno: vaestgoetlandsky Spic (vastgotaspets)

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: MERTK

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8861

e Progresivna retinalna atrofia (NECAP1-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je hlavnou dedi¢nou pric¢inou slepoty u plemennych psov,
rovnako ako jej ndprotivok retinitis pigmentosa (RP) u ludi. PRA, rovnako ako RP, vykazuje
genetickd heterogenitu, pricom uz bolo rozpoznanych niekolko odlisnych foriem a niekolko
dalsich je potrebné preskimat. Rozlisuju sa neskoré formy PRA a v€asné dysplastické zmeny
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(vo veku mladat). Klinické a oftalmologické priznaky oboch foriem su podobné. Postihnuté psy
trpia obojstrannou mydridzou, hyperreflexiou tapetum lucidum a atrofiou siete ciev sietnice.
Genetické testovanie dopifia klinické o¢né vysetrenia s vyhodou odhalenia znamych mutaci
PRA pred reprodukénym vekom, alebo pred objavenim sa klinickych priznakov.

U plemena velky brada¢ by mohol byt variant v takzvanom géne NECAP1 spojeny s novou
formou PRA. Nastup prvych priznakov tejto formy PRA sa opisuje vo veku priblizne 4 rokov.
Gén NECAP1 kéduje protein, ktory sa podiela na klatrinom sprostredkovanej endocytdze (CME)
v synapsach. Predpokladd sa, Ze nasledkom poruchy CME v sietnici postihnutych psov
dochddza k hromadeniu rodopsinu vo fotoreceptoroch, ¢o vedie k odumieraniu buniek
a degeneracii sietnice.

Plemeno: velky bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: NECAP1

Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8374

e Progresivna retinalna atrofia (pap-PRA1)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je dedicné ocné ochorenie, ktoré vedie k degeneracii
fotoreceptorovych buniek sietnice. Spociatku sa pozoruje strata funkcie ty€inkovych buniek,
ktora vedie k nocnej slepote a znizenej adaptacii zraku. Forma PRA, u plemena papillon
a phalén, vykazuje Siroké rozpatie vo veku ndastupu, ¢o moze byt spbsobené réznym
genetickym pozadim alebo vplyvmi prostredia. Zndmy geneticky variant vysvetluje priblizne
70 % psov postihnutych PRA. Predpoklada sa teda, Zze na vzniku PRA sa podiela minimalne
jedna dalsia mutacia.

Plemeno: papillon, phaléne

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: CNGB1

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8573

e Progresivna retinalna atrofia (PRA3)

U plemien tibetsky Spaniel a tibetsky teriér sa zistil variant génu FAM161A, ktory spdsobuje
formu PRA, ktord sa nazyva PRA3. Gén FAM161A kdéduje cilidrny protein exprimovany
vo fotoreceptoroch sietnice. Postihnuté psy vykazuju typické priznaky PRA s relativne
neskorym nastupom, priblizne v 5 rokoch. Nie vSetky postihnuté tibetské Spaniely a tibetské
teriéry vSak mozno vysvetlit PRA3. Preto sa okrem variantu PRA3 u oboch plemien a okrem
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variantu rcd4-PRA u tibetskych teriérov predpokladaju aj dalSie nezname varianty sposobujlce
PRA.

Plemeno: tibetsky Spaniel, tibetsky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: FAM161A

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8767

e Progresivna retinadlna atrofia (PRA4)

Progresivna atrofia sietnice ako dedi¢nd forma vedie k degenerdcii sietnice a ma za nasledok
slepotu. Sietnica, ktord sa skladad z fotoreceptorovych buniek, ako aj z nervovych buniek,
pokryva zadnu vnutornu stenu oka a je zodpovedna za tvorbu obrazu. Fotoreceptorové bunky
sa delia na tycinky alebo ¢apiky v zavislosti od ich funkcie. Ty€inkové bunky su Specializované
na mezopické videnie a citlivost na kontrast. Capikové bunky st zodpovedné za farebné
videnie. U plemena lhasa apso by mohol byt variant IMPG2 spojeny s PRA. Vek nastupu
ochorenia je u tohto plemena variabilny. Prvé klinické priznaky sa mozu objavit vo veku 2,5
roka. Niekedy vSak trva niekolko rokov, kym si majitel vSimne priznaky ochorenia.

Plemeno: lhasa apso

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: IMPG2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8692

e Progresivna retinalna atrofia (prcd-PRA)

Progresivna atrofia sietnice ako dedi¢nd forma vedie k degenerdcii sietnice a méa za nasledok
slepotu. Sietnica, ktora sa sklada z fotoreceptorovych buniek, ako aj z nervovych buniek,
pokryva zadnu vnutornu stenu oka a je zodpovedna za tvorbu obrazu. Fotoreceptorové bunky
sa delia na tycinky alebo ¢apiky v zavislosti od ich funkcie. Tyc¢inkové bunky su Specializované
na mezopické videnie a citlivost na kontrast. Capikové bunky st zodpovedné za farebné
videnie. Prcd-PRA spo6sobuje spociatku stratu funkcie ty¢inkovych buniek sprevadzand noénou
slepotou. V neskorsich stadidch su postihnuté aj capikové bunky, ¢o vedie k Uplnej slepote psa.
Vek nastupu klinickych priznakov je zvyCajne na zaciatku dospievania, alebo na zaciatku
dospelosti. Nastup ochorenia sa viak méze u réznych plemien psov lisit.

Plemeno: vSetky plemena
Dediénost: autozomalne recesivna
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Gén: PRCD
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8127

e Progresivna retinalna atrofia (rcd1-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je hlavnou dedi¢nou pri¢inou slepoty u plemennych psov,
rovnako ako jej naprotivok retinitis pigmentosa (RP) u fudi. PRA, rovnako ako RP, vykazuje
genetickud heterogenitu, pricom uz bolo rozpoznanych niekolko odliSnych foriem a niekolko
dalsich je potrebné preskimat. Rozlisuju sa neskoré formy PRA a v€asné dysplastické zmeny
(vo veku mladat). Klinické a oftalmologické priznaky oboch foriem s podobné. Postihnuté psy
trpia obojstrannou mydridzou, hyperreflexiou tapetum lucidum a atrofiou siete ciev sietnice.
Genetické testovanie dopltia klinické o¢né vysetrenia s vyhodou odhalenia zndmych mutacii
PRA pred reprodukénym vekom, alebo pred objavenim sa klinickych priznakov.

Plemeno: irsky seter, irsky Cerveno-biely seter

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PDE6B

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8042

e Progresivna retinalna atrofia (rcd1a-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je hlavnou dedi¢nou pricinou slepoty u plemennych psov,
rovnako ako jej ndprotivok retinitis pigmentosa (RP) u ludi. PRA, rovnako ako RP, vykazuje
genetickd heterogenitu, pricom uz bolo rozpoznanych niekolko odlisnych foriem a niekolko
dalsich je potrebné preskimat. Rozlisuju sa neskoré formy PRA a v€asné dysplastické zmeny
(vo veku mladat). Klinické a oftalmologické priznaky oboch foriem su podobné. Postihnuté psy
trpia obojstrannou mydridzou, hyperreflexiou tapetum lucidum a atrofiou siete ciev sietnice.
U plemena sloughi sa vyskytuje dysplazia ¢apikov a tyciniek (tzv. dysplazia tyciniek a ¢apikov
typ 1 (rcd1)). Mutdcia rcd je charakteristicka skorym nastupom ochorenia.

Plemeno: sloughi

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PDE6B

Trvanie testu: 1 - 2 tyZzdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8353
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e Progresivna retinalna atrofia (rcd2-PRA)

Ochorenie PRA kélii, oznacované aj ako rod-cone dysplasia type 2 (rcd2), je jednou z foriem
progresivnej degenerdcie sietnice, ktora je uz dlho zndma ako hlavny zdravotny problém tohto
plemena. Abnormdlny vyvoj ¢apikov a tyciniek sietnice vedie k nocnej slepote so skorym
nastupom. Prvé priznaky sa objavuju vo veku priblizne 6 tyzdriov. Vo vacsine pripadov sa u psov
postihnutych rcd2 objavi Uplna strata zraku do veku 1 roka.

Plemeno: kélia (dlho- / kratkosrstd)

Dedi¢nost: autozomdlne recesivna

Gén: RD3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8309

e Progresivna retinalna atrofia (rcd3-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je hlavnou dedi¢nou pricinou slepoty u plemennych psov,
rovnako ako jej ndprotivok retinitis pigmentosa (RP) u ludi. PRA, rovnako ako RP, vykazuje
geneticku heterogenitu, pricom uz bolo rozpoznanych niekolko odlisSnych foriem a niekolko
dalsich je potrebné preskimat. Rozlisuju sa neskoré formy PRA a vc¢asné dysplastické zmeny
(vo veku mladat). Klinické a oftalmologické priznaky oboch foriem si podobné. Postihnuté psy
trpia obojstrannou mydridzou, hyperreflexiou tapetum lucidum a atrofiou sietnice ciev
sietnice. TyCinkovo-Capikova dysplazia typ 3 (cd3) sa da oftalmologicky zistit u waleskych corgi
cardigan vo veku od 6 do 16 tyZzdriov. Postihnuté psy oslepnu pred dosiahnutim veku jedného
roka. Niektoré zvierata si zachovavaju Ciastocné videnie az do veku 3 az 4 rokov.

Plemeno: cinsky chocholaty pes, pomeranian, pomsky, welsh corgi (cardigan / pembroke)
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: PDEGA

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8354

e Progresivna retinalna atrofia (rcd4-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je hlavnou dedi¢nou pri¢inou slepoty u plemennych psov,
rovnako ako jej ndprotivok retinitis pigmentosa (RP) u ludi. PRA, rovnako ako RP, vykazuje
genetickd heterogenitu, pricom uz bolo rozpoznanych niekolko odlisnych foriem a niekolko
dalsich je potrebné preskimat. Rozlisuju sa neskoré formy PRA a v¢asné dysplastické zmeny
(vo veku mladat). Klinické a oftalmologické priznaky oboch foriem su podobné. Postihnuté psy
trpia obojstrannou mydridzou, hyperreflexiou tapetum lucidum a atrofiou siete ciev sietnice.
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TyCinkovo-Capikova dysplazia typ 4 (rcd4-PRA) je charakterizovana ako PRA s neskorym
nastupom (LOPRA). Typickym prvym priznakom ochorenia je no¢na slepota, ktora sa zvycajne
prejavuje vo veku 5 aZz 12 rokov. Choroba rcd4-PRA bola povodne identifikovana u plemena
gordon seter, ale doteraz bola zistena aj u niekolkych dalSich plemien.

Upozoriiujeme, ze okrem rcd4-PRA su zname aj iné formy PRA, ktoré sposobuju poruchy zraku
u viacerych opisanych plemien.

Plemeno: anglicky seter, australsky dobytkarsky pes, bolonka zwetna, cabapoo, cockapoo,
goldendoodle, gordon seter, irsky cerveno-biely seter, irsky seter, maly minsterlandsky
stavag, polsky nizinny ovéiak, polsky podhalansky ovciak, pudel, staroddnsky stavag, tibetsky
teriér, toy pudel

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: PCARE
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8435

e Progresivna retinalna atrofia (typ B1 PRA, HIVEP3)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je progresivne ochorenie sietnice. Postupom ¢asu dochdadza
k destrukcii fotoreceptorov oka. To vedie k narastajicej nocnej slepote a strate adaptacie zraku.
Podla najnovsich vedeckych vyskumov je mutdcia v géne HIVEP3 zodpovedna za skoru formu
PRA typ B u malych bradacov. Doteraz ponukany test PRA typ B prostrednictvom spolo¢nosti
Optigen (teraz pod nazvom GeneSeek) skimal geneticky variant v géne PPT1, ktory vykazoval
rozdiely v genotype a fenotype. Novoobjaveny variant HIVEP3 ma lepSiu korelaciu, preto
odporucame novsi test podla Kaukonena et. al.

Plemeno: maly bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HIVEP3

Trvanie testu: 3 — 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8546

e Progresivna retinalna atrofia (XL-PRA)

Progresivna retindlna atrofia (PRA) je dedicné ocné ochorenie, ktoré vedie k degeneracii
fotoreceptorovych buniek sietnice. Spociatku je pozorovana strata funkcie ty¢inkovych buniek,
ktora vedie k nocnej slepote a zniZzenej adaptacii zraku. Takzvand PRA viazana na chromozém
X je na rozdiel od ostatnych foriem PRA osobitnou formou, pretoZe suvisiaca mutacia sa
nachadza na chromozdme X. KedZe samce maju len jeden chromozém X, v pripade mutacie
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génu su vidy postihnuté. U sudiek musia byt mutované obe kopie génu, aby sa prejavili
priznaky. Prvé priznaky sa zvy¢ajne objavia vo veku 3 az 5 rokov.

Plemeno: samojed, sibirsky husky, pomsky

Dedi¢nost: X - chromozémalne recesivna

Gén: RPGR

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8608

e Protein losing nephropathy (PLN)

Dedi¢na PLN sa zacina skrytou proteindriou v strednom veku. Ochorenie moZe prebiehat
mierne a zostat stabilné po celé roky. V niektorych pripadoch sa vyskytuju zavazné komplikacie,
ako je zlyhanie obliciek alebo trombdzy. Posudenie rizika pre PLN je v si¢asnosti mozné vdaka
genetickému testovaniu. Napriek tomu sa zaciatok a vyvoj priznakov velmi lisia a predpoklada
sa, Ze zavisia od environmentdlnych faktorov a modifikujucich génov. Okrem toho, akvirované
formy ochorenia PLN nie je mozné odhalit genetickym testom.

Plemeno: airedale teriér, jemnosrsty pseni¢ny teriér

Dediénost: heterozygotné psy maju stredné riziko, homozygotne postihnuté psy maju vysoké
riziko vzniku priznakov ochorenia.

Gén: KIRREL2, NPHS1
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8492

« R

e Raine syndrome

Raine syndrome sa opisuje ako dedi¢né ochorenie s recesivnym znakom u border kolii.
Ochorenie je charakterizované priznakmi podobnymi tym, ktoré sa vyskytuja pri
kraniomadibuldrnej osteopatii (CMO). Postihnuté psy vykazuju zavazné opotrebovanie zubov,
ktoré vedie k pulpitide a odstraneniu vacsiny zubov. Tieto priznaky si dosledkom
hypomineralizicie zubov a oslabenia skloviny. U tychto psov moZno tieZ zistit znizenu
mineralizaciu kosti.

Plemeno: border kdlia
Dediénost: autozomdlne recesivna

Gén: FAM20C
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Trvanie testu: 3 - 5 dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratoria

Cislo vy3etrenia: 8394

e Razstep pysku / podnebia a syndaktylia (CLPS + CP1)

Razstep pysku / podnebia a syndaktylia (CLPS) popisuje dedi¢né ochorenie u nova scotia duck
tolling retriever. Zistilo sa, Ze pric¢inou tohto ochorenia su dva ré6zne genetické defekty: jedna
mutdcia sa nachadza v géne CP1, druhd mutacia sa nachadza v géne ADAMTS20, ktory je
zodpovedny za podobné symptdmy u ludi. U postihnutych Steniat sa uz v ranom Stadiu vyvija
razStep podnebia alebo razstep pysku. V désledku tejto abnormality maju Steriatd problémy
so satim a zvysené riziko vzniku aspiracného zapalu pluc, pretoZze mlieko sa méZze dostat
do pluc. Niektoré postihnuté Stenatd mozu mat aj skratenu dolnu celust (tzv. brachygnacia).
V pripade variantu ADAMTS20 moéze byt dalsim priznakom ochorenia patologické zrastanie
prstov, ktoré sa nazyva syndaktylia.

Plemeno: nova scotia duck tolling retriever

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ADAMTS20

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho

Cislo vy3etrenia: 8326

e Renadlna dysplazia a hepaticka fibr6za (RDHN)

Ciliopatie su charakterizované Sstrukturalnymi alebo funkénymi poruchami primarneho
riasinkového systému. Primarne cilium je Struktira podobna anténe, ktord sa méze nachadzat
na povrchu takmer vSetkych buniek u stavovcov. Je zndme, Ze zohravaju déleZitu ulohu
v signdlnych drahach, organogenéze a zistilo sa, Ze funguju ako senzor extracelularneho
prostredia. U plemena norviésky teriér by mohol byt variant génu spojeny so smrtefnou
ciliopatiou, ktora sp6sobuje cystickd dysplaziu obli¢iek a fibrézu pecene. U postihnutych psov
boli pozorované tieto priznaky: zvaésené a diflizne cystické obli¢ky, fibréza pecene, podkozny
edém, hydrotorax, ascites, hypoplastické plica, rdzstep podnebia, eventracia branice alebo
hernia branice. Postihnuté stefiata zvycajne hynu okamZite alebo niekolko dni po narodeni.

Plemeno: norviésky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: INPP5E

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8345
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e Rendlny cystadenokarcindm a nodularna fibréza (RCND)

Zistilo sa, Ze mutacia v géne BHD spdsobuje dedi¢né ochorenie zndme ako rendlny
cystadenokarcindm a nodularna fibréza (RCND) u plemena nemecky ovciak. RCND je
autozomalne dominantné ochorenie a sposobuje bilaterdlne multifokdlne nadory v oblickach,
leiomydmy maternice u suk a uzliky v koZi pozostdvajuce z hustych kolagénovych vldkien

u heterozygotne postihnutych jedincov. Zda sa, ze tdto mutdcia mda u vacsiny homozygotne
postihnutych psov embryoletdlny Ucinok, takze plod ¢asto hynie pred narodenim.

Plemeno: nemecky ovciak

Dedi¢nost: autozomélne dominantna

Gén: FLCN

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoéria

Cislo vy3etrenia: 8301

e Retindlna dysplazia (OSD)

Retindlna dyspldzia (OSD) sa vyskytuje u mnohych plemien psov bez patologickych nasledkov.
U plemena labradorsky retriver mozu byt zahyby sietnice spojené so zavaznejsim syndrémom,
okuloskeletdlnou dysplaziou (OSD). Klinickymi priznakmi OSD su deformdcie kostry zahfriajuce
skratené koncatiny (trpasli¢i vzrast) ako aj slepota v ranom veku. Slepota je dosledkom
Ciastocného alebo Uplného odlucenia sietnice a katarakty v doésledku generalizovanej
malformacie sietnice. Vysledkom je Ciasto¢né alebo Uplné odlucenie sietnice a zakalenie
SoSovky (katarakta). Sposob dedi¢nosti eSte nie je Uplne objasneny, ale predpoklada sa
autozémovo dominantny znak s nelplnou penetranciou.

Plemeno: cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver
Dediénost: autozomalne dominantna s netplnou penetranciou
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8392

e Retindlna dysplazia (OSD)

U plemien northern inuit a tamaskan sa zistil geneticky variant v géne COL9A3 (exdn 14), ktory
sposobuje okuloskeletadlnu dysplaziu (OSD). Klinické priznaky su velmi podobné priznakom,
ktoré sa mo6zu vyskytovat u labradorskych retriverov postihnutych OSD. Okrem kratkonohého
trpaslictva (kratke koncatiny s normalnym osovym skeletom) a dysplazie skeletu su typickymi
priznakmi poruchy zraku a slepota v dosledku odltpenia sietnice, degeneracie sietnice a/alebo
katarakty.

Plemeno: northern inuit, tamaskan
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Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: COL9A3
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8677

e Ridge

Ridge, charakteristicky pas srsti, rasticej v opacnom smere, je jednym z urcujucich znakov
plemena rodézsky ridgeback. Vzhlad ridge je jasne definovany Standardom plemena. Ridge je
spbsobeny genetickym variantom na chromozéme 18. Ide o duplikdciu segmentu DNA dlhého
priblizne 100 kb. Variant sa vyznacuje autozomalne dominantnou dedi¢nostou s nelplnou
penetranciou: priblizne 95 % psov s genotypom R/r ma ridge, zatial ¢o dominantna alela R je
u zostavajucich 5 % utlmena, ¢o znamenj, Ze tieto psy ridge nemaju. Geneticky test dokaze
urcit, ¢i je gén ridge heterozygotny (R/r) alebo homozygotny (R/R). To umozZnuje pouzit
genotypy partnerov pri pareni na predpovedanie, ¢i sa medzi potomkami daju ocakavat
Steniatka bez ridge.

Plemeno: rodézsky ridgeback

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: COL9A3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8677

e Robinow-like-syndrome (DVL2)

Varianty génov Dishevelled 1 (DVL1) a 3 (DVL3) sp6sobuju u ludi takzvany Robinowov syndrom,
ktory mozno charakterizovat vyraznymi Crtami tvare (vyrazné cCelo, Siroko rozostupené odi,
plochy nosovy mostik), ako aj mezomelickym skratenim koncatin a srdcovymi, Ustnymi
a urogenitalnymi anomaliami.

U anglickych buldogov, francuzskych buldockov a bostonskych teriérov bol zisteny fixny
variant génu DVL2. Vysledkom genetického variantu je zmeneny protein, ktory ovplyviiuje
dolezity komunikacny systém medzi bunkami, ktory je klu¢ovy pre vyvoj tkaniv.

Typicky fenotyp tychto plemien zahfna Siroku hlavu, kratku papulu (brachycefdliu), Siroko
rozmiestnené oci a malu velkost. Deformované, zrastené alebo chybajice chvostové stavce
maju za nasledok skratené a zalomené chvosty, preto sa tieto plemend nazyvaju aj plemenad
so skrutkovym chvostom. U tychto troch plemien sa zistilo, Ze variant DVL2 segreguje
s fenotypom definujicim plemeno, ako aj s malformaciami hrudnych a chvostovych stavcov
recesivnym sposobom. Pokial ide o malformacie hrudnych stavcov, zda sa, Ze variant ma
neuplnd a variabilnd penetranciu medzi réznymi plemenami. Okrem toho variant DVL2
prispieva k brachycefalickému fenotypu popri inych zndmych genetickych variantoch génu
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SMCO2 a BMP3. Variant DVL2 by mohol suvisiet aj s dal$imi zdravotnymi problémami, ako je
brachycefalicky obStrukény syndrom dychacich ciest (BOAS) a vrodené srdcové chyby, ale to je
stale sucastou prebiehajiceho vyskumu. Okrem plemien so skrutkovym chvostom sa variant
DVL2 zistil ako homo- alebo heterozygotny aj u plemien pitbull, stafordsirsky bulteriér, shih
tzu, americky stafordsSirsky teriér, dogues de bordeaux, staroanglicky buldog a americky
buldog. Zda sa, Ze u tychto plemien je variant DVL2 spojeny s brachycefalickym fenotypom
a malformaciami chvostovych stavcov. Na rozdiel od plemien so skrutkovym chvostom vsak
celkovy pocet stavcov nie je zniZzeny a chvost nie je uplne deformovany. Okrem toho sa
nepozorovali Ziadne malformacie hrudnych stavcov, mozno v dosledku variabilnej penetrancie
tohto znaku.

Plemeno: americky buldog, americky pitbulteriér, americky stafordsirsky teriér, bostonsky
teriér, kontinentalny buldog, dogue de bordeaux, anglicky buldog, francuzsky buldocek, stary
anglicky buldog, shih tzu, stafordsirsky bulteriér

Dediénost: autozomalne recesivna s nelplnou penetranciou
Gén: DVL2
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8747

e S

e Senzoricka neuropatia (SN)

Senzorickd neuropatia u border kdlie je zdvainé neurologické ochorenie sposobené
degenerdciou senzorickych a v mensej miere aj motorickych nervovych buniek. Klinické
priznaky sa zacinaju medzi 2. a 7. mesiacom Zivota a zahfnaju progresivnu proprioceptivnu
ataxiu, hyperextenziou konéatin a sebaposkodzujucimi ranami v distalnej casti koncatin.
Zvycajne su panvové koncatiny postihnuté tazsie ako hrudné. Dochddza k zniZeniu alebo strate
propriocepcie a nocicepcie na vsetkych koncatindch a v niektorych pripadoch boli
zaznamenané aj autondmne priznaky, ako je inkontinencia moc€u a v neskorSom 3$tadiu aj
regurgiticia. Elektrofyziologické Studie ukazuju znizené alebo chybajice akéné potencidly
senzorickych nervovych spojeni, normalne alebo znizené rychlosti vedenia motorickych nervov
a normalnu elektromyografiu v svaloch koncatin.

Plemeno: border kdlia

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: FAM134B

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8596
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e Shar Pei autoinflammatory disease (SPAID)

Je zname, Ze u plemena shar pei su prejavy zapalu vratane horucky a artritidy spojené so
Specifickou predispoziciou na syndrém oznacovany ako Shar-Pei Autoinflammatory Disease
(SPAID). SPAID by mohli charakterizovat tieto rozne priznaky: artritida, dermatitida, otitida,
systémova amyloiddza, erytém v oblasti vrasok, zhrubnuta a pastovita koza, zapal oci

a opakujuce sa ¢revné zapaly. Prvé klinické priznaky ochorenia sa zvy€ajne objavuju vo veku 1
aZz 6 rokov. Pokial ide o komplexnost ochorenia a variabilny nastup priznakov zdpalu, SPAID
vykazuje vysoku podobnost s [udskymi autoinflamaénymi ochoreniami. Zistilo sa, Ze mutdcia
v takzvanom géne MTBP je vysoko spojend so SPAID u psov plemena shar pei.

Plemeno: shar pei

Dediénost: autozomalne dominantna s variabilnou penetranciou
Gén: MTBP

Trvanie testu: 3 - 5 dni po prijati vzorky do vysetrujuiceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8642

e Skvamocelularny karcindm prsta - analyza rizika (len EDTA-krv, prip. Specidlny licny ster
(eNAT))

Test na skvamocelularny karcindm prsta (SCC) umoziiuje posudit individualne riziko vzniku
akralneho skvamocelularneho karcindmu u €iernych vel'kych bradacov a ¢iernych pudiov.
Skdma sa Strukturalna zmena, tzv. zmena poctu képii, v géne c-KIT ligand (KITLG). ZvySeny
pocet kdpii génu KITLG koreluje so zvySenym rizikom SCC.

Plemeno: velky bradac, pudel
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8823

e Spinalny dysrafizmus (NTD)

Defekty neuralnej trubice su dbésledkom abnormalneho uzavretia alebo vyvoja neuralnej
trubice pocas embryogenézy. U plemena weimarsky stavac sa zistila mutdcia regulacného
homeboxového génu NKX2-8, ktory sa exprimuje vo vyvijajucej sa trubici, a mohla by byt
spojend s defektom neurdlnej trubice, oznacovanym ako spindlny dysrafizmus. Spinalny
dysrafizmus je neprogresivna ataxia a charakterizuju ho tieto priznaky: abnormalne prudy srsti
pozdiz chrbta, zalomeny chvost, skoliéza v bedrovej oblasti chrbtice, paraparéza, krélicie
poskakovanie, skréeny postoj.

Plemeno: weimarsky stavac

Dediénost: autozomdlne recesivna
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Gén: NKX2-8
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8605

e Spinocerebelarna ataxia (SCA)

Toto ochorenie spésobuje mutacia. U postihnutych psov sa prvé priznaky ataxie prejavia
vo veku 3-6 mesiacov. Prvymi klinickymi priznakmi su strata rovnovahy a mensia
nekoordinovanost chodze, zatial ¢o neskorSimi priznakmi moze byt progresivna
nekoordinovanost alebo Uplna strata pohyblivosti. Na rozdiel od neskorej ataxie (LOA) su
dalsimi priznakmi SCA zasklby alebo stuhnutost. U zvierat so spinocerebeldrnou ataxiou sa
prvé priznaky zvycajne objavuju od veku 3 mesiacov. Tie sa m6zu ¢asom zhorSovat a zvycajne
dosahuju svoj vrchol medzi 8. a 16. mesiacom Zivota. Priemerna dizka Zivota je menej ako 3
roky.

Plemeno: alpsky jazvecikovity duri¢, foxteriér, jack russell teriér, parson russell teriér,
patterdale teriér, tenterfield teriér, toy foxteriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: SCN8A duri¢, KCNJ10 teriéri
Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoéria

Cislo vy3etrenia: 8537

e Spondylokostalna dysostéza (Comma Defect)

Spondylokostalna dysostéza (Comma Defect) je dedi¢né ochorenie, ktoré sa vyznacuje najma
segmentdciou chrbtice a rebier. Ochorenie je spdsobené deléciou v géne HES7. Okrem
defektov chrbtice a rebier sa u novorodencov prejavuje aj disproporcény trpasli¢i vzrast. Maju
tiez vystupené celo, rozSireny zatylok a malformacie konéatin. Malformacia hrudného kosa
znizuje objem hrudnika, ¢o vedie k zniZeniu dychacich funkcii. Novorodené Stenata casto
zomieraju v dosledku udusenia.

Plemeno: maly bradac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: HES7

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vysSetrujuceho

Cislo vy3etrenia: 8335
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e Spongiformna leukoencefalopatia (SLEM)

Zistilo sa, Ze geneticky variant sp6sobuje degenerativne neurologické ochorenie u border
teriérov, ktoré sa nazyva spongiformna leukoencefalopatia (SLEM), alebo syndrém trastuceho
sa Stenata. V dosledku zmien izolaénych myelinovych obalov okolo nervovych vldkien bielej
hmoty mozgu dochadza k zIému prenosu nervovych impulzov, ¢o ma za nasledok neurologické
priznaky (nekoordinovanost, tras a zachvaty). Prvé priznaky mozno zvyéajne pozorovat v Case,
ked' sa Stenata zacinaju stavat a chodit, zvycajne vo veku dvoch tyZzdriov. Najskor sa prejavuje
tras a chvenie panvovych koncatin, neskor sa chvenie tyka celého tela a prejavuje sa zla
koordindcia. Okrem toho sa uvddza, Ze postihnuté Stefiatd si mensie a vaZzia menej ako ich
nepostihnuti sirodenci.

Niektoré postihnuté Steniatka vSak trpia nekoordinovanostou a trasenim aZ vo veku 10 - 12
tyzdriov a zdvaznost klinickych priznakov je ro6zna. Preto sa predpokladd, Ze na progresiu
myelinového defektu mozu mat vplyv aj iné génové mutdacie alebo faktory prostredia.

V sui¢asnosti nie je znama Ziadna Uc¢inna terapia a Steniatka musia byt zvycajne eutanazované
z dévodu zlej kvality Zivota.

Plemeno: border teriér
Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Trvanie testu: 5 - 6 tyZdnov po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratoéria

Cislo vy3etrenia: 8768

e Spongidzna degenerdcia s cerebeldarnou ataxiou typ 1 (SDCA1)

Spongidzna degenerdcia s cerebeldarnou ataxiou (SDCA) je neurodegenerativne ochorenie
spdsobené dvoma zndmymi mutdciami v géne KCNJ10 (SDCA1) a ATP1B2 (SDCA2). Klinické
priznaky a histologické nalezy SDCA boli lokalizované predovsetkym v mozocku. U Steniat

s mozockovou dysfunkciou sa klinické priznaky objavuju skoro (vo veku 5 - 8 tyZzdriov). Vykazuju
Siroku atakticki chodzu, ktora je zjavna najma na panvovych kon&atinach. Daldimi klinickymi
priznakmi su: potacanie sa, tremor, krdliie poskakovanie, svalové kice, ako aj strata rovnovahy
a pady. SDCA je progresivne ochorenie a postihnuté psy sa zvy€ajne eutanazuju najneskor

po 12 tyzdriioch.

Plemeno: belgicky ovciak (groenendael, laekenois, malinois, tervueren), holandsky ovciak
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: KCNJ10

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8610
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e Spongidzna degeneracia s cerebelarnou ataxiou typ 2 (SDCA2)

Spongidzna degenerdcia s cerebeldrnou ataxiou (SDCA) je neurodegenerativne ochorenie
sposobené dvoma zndmymi mutdciami v géne KCNJ10 (SDCA1) a ATP1B2 (SDCA2). Klinické
priznaky a histologické nalezy SDCA boli lokalizované predovsetkym v mozocku. U Steniat

s mozockovou dysfunkciou sa klinické priznaky objavuju skoro (vo veku 5 - 8 tyZzdriov). Vykazuju
Siroku ataktickd chddzu, ktord je zjavna najma na panvovych koné&atinach. Dalimi klinickymi
priznakmi su: potacanie sa, tremor, krdliie poskakovanie, svalové kice, ako aj strata rovnovahy
a pady. SDCA je progresivne ochorenie a postihnuté psy sa zvy€ajne eutandzuju najneskor

po 12 tyzdnioch.

Plemeno: belgicky ovciak (groenendael, laekenois, malinois, tervueren), holandsky ovciak
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ATP1B2

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8582

e Stargardtova choroba (retindlna degeneracia) (STGD)

Stargardtova choroba (STGD) je najéastejSie dedi¢né ochorenie spdsobujlce poruchy zraku

a slepotu u deti a mladych dospelych. U plemena labradorsky retriver bol identifikovany variant
génu ABCA4, ktory suvisi so psou formou Stargardtovej choroby a spdsobuje klinické priznaky
podobné humannemu ochoreniu. Gén ABCA4 kdéduje membranovy transportny protein, ktory
sa nachadza vo vonkajsich segmentoch tycinkovych a ¢apikovych fotoreceptorov a zohrava
dolezitu ulohu v zrakovom cykle. Opisany variant vedie k zvySenému hromadeniu lipofuscinu
v pigmentovom epiteli sietnice (RPE) a k degeneracii ¢apikovych aj tyéinkovych fotoreceptorov.
Preto postihnuté psy maju poruchy zraku za denného svetla a za znizenej viditelnosti. Dalsie
priznaky su: fokalna hypertrofia a hyperplazia v pigmentovom epiteli sietnice, zrenicky su
rozSirené pri dennom svetle, pupilarny reflex na svetlo je abnormalny. Typické je, Zze ¢apikové
bunky (zodpovedné za reakcie adaptdcie na svetlo) su postihnuté skor ako tyCinkové bunky
(zodpovedné za reakcie adaptacie na tmu), ktoré zostavaju lepSie zachované aj u starsich
postihnutych psov. Na rozdiel od mnohych inych dedi¢nych ochoreni sietnice si postihnuté psy
zachovavaju urcity stupen videnia pocas celého Zivota.

Plemeno: cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ABCA4

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8387
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e Startle disease

Startle disease alebo hyperekplexia je dedi¢né neurodegenerativne ochorenie, ktoré suvisi

s poruchou transportu neurotransmitera glycinu. Jednotlivé mutacie v géne SLC6AS5 sa nasli

u plemien irsky vikodav a galgo espanol, zatial ¢o variant v géne GLRA1 sa nasiel u australskych
ovCiakov a miniatirnych americkych ovciakov. U postihnutych Steniat sa prvé priznaky
prejavuju vo velmi mladom veku, napriklad u irskych vlkodavov uz 5 - 7 dni po narodeni.
Klinickymi priznakmi su prehnana rigidita extenzorov a tremor vyvolany manipulaciou alebo
reakciou na akustické alebo hmatové podnety. Stefiata nie st schopné stat alebo chodit

a vykazuju rigidné prediZené drzanie vietkych $tyroch koncatin. Priznaky sa zmierfiuju, ked' su
psy uvolnené alebo spia, a zosilfiuju sa, ked' sa pohybuji. Okrem toho sa moze objavit cyandza
pocas sania mlieka. Postihnuté steniatka musia byt eutanazované.

Plemeno: austrdlsky ovciak, bobtail, galgo espanol, irsky vikodav, miniatirny americky ovciak
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: GLRA1 austrdlsky ovciak, SLC6A5 bobtail, galgo espanol, irsky vikodav

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8191

e Subakutna nekrotizujuca encefalopatia (SNE)

Subakutna nekrotizujlca encefalopatia (SNE) u jorksirskeho teriéra sa zvycajne prejavuje pocas
prvého roka Zivota. Typickymi priznakmi su: abnormalna chddza, ataxia a spasticita, ako aj
poruchy zraku a vnimania. Ochorenie vedie k Uhynu postihnutych psov.

Plemeno: jorksirsky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC19A3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8673

e Svalova dystrofia (MD) (Duchenneho typ) — Cavalier King Charles Spaniel

U plemena cavalier king charles Spaniel bol zisteny geneticky variant v exdne 42 génu DMD
(Duchenneho svalova dystrofia), ktory je spojeny so svalovou dystrofiou. Postihnuté Steniatka
si mensie ako ich stirodenci a nemdzu spravne prehitat a zut. Vo veku priblizne 3 mesiacov je
mozné pozorovat aj symptémy, ako je celkova svalova slabost, tazkosti s prehitanim (dysfagia),
zvySené slinenie (ptyalizmus), upchaty nos, kasel, unava a letargia, zvacSeny jazyk
(makroglosia), nadmerné napinanie zapastnych kibov, poskakujica chédza a kolaps po
niekolkych minudtach pohybu. Variant v exdne 42 sa nachddza v sekunddarnom hotspote pre
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svalovu dystrofiu a dedi sa nezavisle od variantu v introne 50, ktory sa tieZ vyskytuje u tohto
plemena.

Plemeno: cavalier king charles Spaniel
Dediénost: X — chromozomalne recesivna
Gén: DEL

Cislo vy3etrenia: je mozZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes”

e Svalova dystrofia (MD)

Svalova dystrofia (MD) je pomaly progredujica, dedi¢nd svalova atrofia. Svalovd dystrofia
u cavalier king charles Spaniela, zlatého retrivera a norfolkského teriéra je spontanne
X - viazané, progresivne smrtelné ochorenie psov. Postihnuté psy vykazuju zvySenu hladinu
kreatinkindzy, svalovu atrofiu s kontraktdrami, hyalinovl degeneraciu myofibier

s mineralizaciou, endomyzidlnu a perimyzidlnu fibrézu s tukovou infiltraciou a kardiomyopatiu.
U plemena Landseer sa svalova dystrofia dedi autozomalne recesivne. Postihnuté psy vykazuju
svalovu slabost celého tela, pohybuju sa pomaly, nemotorne a niektoré nemézu vobec chodit.
Prvé priznaky v priebehu pohybu sa objavuju vo veku troch az Siestich mesiacov. Postihnuté
psy zvy€ajne umieraju vo veku od 4 do 24 mesiacov.

U plemena americky stafordSirsky teriér bol identifikovany variant génu COL6A3, ktory
spOsobuje vrodenu svalovu dystrofiu. Prvé priznaky, ako su progresivne abnormality chodze
a kontraktura kibov, sa prejavia vo veku 6 mesiacov. Postihnuté psy vykazuju difiznu svalovu
atrofiu a multifokalnu kontraktdru kibov so znizenym rozsahom pohybu, vyraznym zhrubnutim
laktovych a kolennych kibov spolu s hyperlaxitou distalnych kibov konéatin. Dalimi priznakmi
su silna generalizovana slabost, ktora sposobuje tazkosti so vstavanim a chodzou, ako aj
tetraparéza so strnulou, sekanou, kratkou chédzou na vsetkych koncatinach bez zjavnej ataxie.
Slabé reflexy boli pozorované na vSetkych koncatinach.

Plemeno: americky stafordsirsky teriér, cavalier king charles Spaniel, landseer, norfolksky
teriér, zlaty retriver

Dediénost: X - chromozomalne recesivna cavalier king charles $paniel, norfolksky teriér, zlaty
retriver
autozomalne recesivna americky stafordsirsky teriér, landseer

Gén: COL6A3 americky stafordSirsky teriér, DMD cavalier king charles Spaniel, norfolksky teriér,
zlaty retriver, COL6A1 landseer

Trvanie testu: 3 — 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vy3etrenia: 8068
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e Syndrém akralnej mutilacie (AMS)

Syndrém akrdlnej mutilacie (AMS) je charakterizovany senzorickou neuropatiou periférnych
Casti tela, ako su koncatiny a prsty. Postihnuté Stenatd vykazujui necitlivost na bolest
v distalnych ¢astiach koncatin. AMS patri do skupiny stavov znamych ako dedi¢né senzorické a
autondmne neuropatie (HSAN), ktoré sa vyskytuju aj u ludi. Postihnuté psy trpia progresivnou
stratou citlivosti na bolest v koncatinach, o moézZe viest k sebaposkodzujucemu spravaniu:
olizuju si, hryzu alebo si zrania laby a prsty, ¢asto tak vazne, Ze to vedie k nehojacim sa ranam,
infekcidm alebo dokonca amputdcii prstov. U plemien ako nemecky kratkosrsty stavac, anglicky
stava¢, anglicky kokerSpaniel, anglicky SpringerSpaniel a francuzsky Spaniel sa priznaky
zvycajne objavuju okolo Styroch mesiacov veku, ked Steniatka zacnu olizovat, hryzt alebo si
porania laby a prsty. Napriek tomu zostdva propriocepcia, motorické funkcie a miechové
reflexy neovplyvnené. Niektoré postihnuté Steniatka vykazuju iba necitlivost na bolest
na panvovych koncatinach bez sebaposkodzovania, ¢o stazuje diagnostiku.

U nemeckych Spicov (najma u variet pomeranian a miniaturny Spic) sa AMS zvycajne prejavuje
medzi Siestimi a deviatimi mesiacmi veku. Skoré priznaky sa mozu zdat mierne — ako napriklad
pretrvavajuce olizovanie labky — ale mo6zu rychlo prejst do zdvainych problémov vritane
nedostatocnej reakcie na bolest v distalnych castiach koncatin (laby a prsty), chronickych
poraneni kozZe, sebaposSkodzovania Zuvanim alebo hryzenim postihnutych oblasti a dokonca aj
amputacii prstov (bud spontdnnych alebo chirurgickych). V neskorsich stadidch sa mozu
vyvinut aj abnormality chédze (napr. chédza po patach) a proprioceptivne deficity.

Ochorenie sa ¢asto ¢asom zhorsuje a mozZe vyrazne ovplyvnit kvalitu Zivota psa. V niektorych
pripadoch sa mdzZe progresia spomalit ochrannymi opatreniami, ako su obojky alebo psie
topanky. U Spicov sa s AMS spaja geneticky variant génu RETREG1. Tato mutdcia vedie k
degeneracii nervovych buniek, ¢o vysvetluje necitlivost na bolest a nasledné poranenia.

Plemeno: anglicky kokerSpaniel, anglicky stavac, anglicky SpringerSpaniel, cockapoo,
francuzsky Spaniel, nemecky kratkosrsty stava¢, nemecky Spic

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: GDNF
Trvanie testu: 1 — 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8038

e Syndrom akutnej respiracnej tiesne (ARDS)

U dalmatincov mozno najst familiarne juvenilné respiracné ochorenie, ktoré je velmi podobné
syndrému akutnej respiracnej tiesne (ARDS) u fudi. Autozomalne recesivne dedi¢né ochorenie
je spbsobené mutaciou v géne ANLN. ANLN je exprimovany najma v pllicach a zohrava délezitu
ulohu pri deleni buniek a vyvoji medzibunkovych spojov epitelovych buniek. Klinické priznaky
ARDS u dalmatincov sU progresivne tachypnoe, dyspnoe, respiracna tiesen, plucne lézie
a u niektorych postihnutych steniat sa vyskytla aj aplazia obli¢iek a hydrocefalus. Typicky vek
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nastupu ochorenia je priblizne 5 - 10 mesiacov. Steniatka zvycajne musia byt eutanazované 1-
6 tyZdnov po objaveni sa prvych priznakov.

Plemeno: dalmatin

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ANLN

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysSetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8595

e Syndrém hornych dychacich ciest (UAS)

Norvicsky teriér je povazovany za mezocefalické plemeno. Zatial ¢o brachycefalické psy su
predisponované k brachycefalickému obstrukénému syndromu dychacich ciest (BOAS),
syndrom hornych dychacich ciest (UAS) mozno ¢asto pozorovat u psov plemena norviésky
teriér. Respiracné usilie, ktoré vedie k namahavému dychaniu, neznasanlivost tepla alebo
cvicenia, cyandza a kolaps su typickymi priznakmi oboch syndromov (UAS a BOAS). U plemena
novicsky teriér sa zistilo, Ze variant v géne ADAMTS3 je spojeny s UAS. Homozygotné
postihnuté psy asto vykazuju predizené makké podnebie vyénievajuce kaudalne do epiglottis,
hrtanovu chrupavku obratenu do limenu dychacich ciest a evertované hrtanové vaky.

Plemeno: norvicsky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: ADAMTS3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8391

e Syndréom perzistentného Miillerovho vyvodu (PMDS)

Syndrém perzistentného Miillerovho vyvodu (PMDS) je sp6sobeny mutdciou v géne MISRII.

V dosledku neudplnej regresie Miillerovho vyvodu pocas pohlavnej diferencidcie u samcov sa
u postihnutych psov mdzu vyskytovat nedostato¢ne vyvinuté vnitorné pohlavné organy samic,
ako je maternica. Medzi dalSie priznaky patria nezostupené semenniky (utakmer 50%
postihnutych zvierat), neplodnost a niekedy aj nadory. Za normalnych okolnosti su vonkajsie
genitdlie plne vyvinuté.

Plemeno: maly bradac
Dediénost: autozomdlne recesivna
Gén: AMHR2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria
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Cislo vysetrenia: 8462

e Syndrom sivych kolii (Psia cyklicka neutropénia ) (GCS)

Psia cyklicka neutropénia je porucha kmenovych buniek, ktora sa vyskytuje u sivych kélii.
Steniatka st zvy¢ajne mensie a slabsie v ramci vrhu a vo veku 8 a7 12 tyzdfiov sa u nich objavia
klinické priznaky, ako je horti¢ka, hnacka, bolest kibov alebo iné priznaky spojené s infekciami
oci, dychacich ciest alebo koZe. Porucha je sposobena abnormalitou kmenovych buniek

v kostnej dreni, z ktorych sa vyvijaju vietky krvné bunky. Vysledkom je cyklické kolisanie poctu
krviniek. Kazdych 10 aZ 12 dni pocet neutrofilov dramaticky klesne a potom sa opat zvysi.

V suvislosti s poklesom poctu neutrofilov sa zvySuje nachylnost na infekcie. Postihnuté psy su
vystavené tazkym opakujlicim sa bakterialnym infekciam, predovsetkym dychacich ciest alebo
gastrointestindlneho traktu. Tieto psy su tieZ nachylné na krvacanie v désledku poklesu poctu
krviniek. Ide o zavaznu genetickl poruchu. Aj pri najlepSej starostlivosti sa postihnuté psy
zriedka dozivaju viac ako 2 az 3 rokov. Ochorenie sa vyskytuje u vsetkych sivych (nie merle)
kolii. Postihnuté steniatka maju striebornd sivu srst, niekedy s miernym zazltnutim v désledku
zmieSania svetlej béZovej a svetlej sivej srsti.

Plemeno: kélia (dlho- / kratkosrstd)

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: AP3

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8098

e Syndrom uvdznenych neutrofilov (TNS)

U psov postihnutych TNS su neutrofily produkované kostnou dreriou, ale chyba im schopnost
dostat sa do krvného obehu. Preto maju postihnuté sSteniatka slaby imunitny systém a nie su
schopné ucinne bojovat proti patogénom. Pozorované variabilné priznaky zavisia od prislusnej
infekcie. Rovnako sa liSi ¢as nastupu a zadvaznost ochorenia TNS, pricom vacsina psov uhynie
pred piatym mesiacom Zivota. V zriedkavych pripadoch mézu psy Zit normalny Zivot vdaka
antibiotickym a steroidnym terapiam.

Plemeno: border kélia

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: VPS13B

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria

Cislo vysetrenia: 8143
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e T

¢ Tazka kombinovana imunodeficiencia (SCID)

Tazka kombinovand imunodeficiencia (SCID) je spojend s velmi nizkymi hladinami
imunoglobulinov a lymfocytov, a preto sp6sobuje vazne zlyhanie bunkovej a humordlnej
imunity. Postihnuté psy vykazuju zvySenu citlivost na virusové a bakteridlne patogény

a umieraju na oportunne infekcie vo veku 8 - 12 tyzdnov. PriCinnou mutdciou u frizskych
vodnych psov je bodova mutacia v géne RAG1, zatial ¢o u jack russell teriérov ide o bodovu
mutaciu v géne DNA-PKcs.

Plemeno: frizsky vodny pes, jack russell teriér, parson russell teriér
Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: RAGL1 frizsky vodny pes, PRKDC teriéri

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8328

e Trombopatia

Trombocyty zohrdvaju délezitu ulohu pri zastaveni krvacania po akomkolvek druhu zranenia.
Trombocyty psov, ktoré trpia tymto druhom dedi¢nej trombopatie, nereaguju normalne
na aktivac¢né signdly. Postihnuté zvieratd vykazuju sklon k tvorbe hematémov a ku krvacaniu.

Plemeno: baset, landseer

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: RASGRP2 baset, Caldag-GEFI landseer

Trvanie testu: 3 - 14 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8486

e Trpaslici vzrast (hypofyzarna forma)

Trpasli¢i vzrast je stav abnormdlne malého vzrastu, navySe so zmenenymi proporciami
niektorych casti tela. Hypofyzarny dwarfizmus u nemeckych ovciakov vytvara dokonale
proporciondlne ale miniatirne psy. Je sposobeny génovou chybou, ktora vedie k dysfunkcii
hypofyzy. V désledku toho sa do krvi dostava nizSie mnozstvo rastovych hormdnov a tyroxinu.
Preto postihnuté psy prestavaju rast medzi tretim a 6smym tyzdriom Zivota. Tieto psy maju
vzhlad podobny liSke, ktory sa vyznacuje odstavajlcimi usami, Spicatou papulou a miernym
predhryzom. Niekedy v jasnom slnecnom svetle viac Zmurkaju. Nelie¢ené psy si zachovavaju
jemnu Stenaciu srst, alebo Uplne stracaju srst s vynimkou oblasti koncatin a hlavy. V takom
pripade vyzeraju podobne ako ¢&inske chocholaté psy. Zmenené hormondlne zloZenie ¢asto
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vedie k nevyvinutiu alebo malformaciam pohlavnych organov. Pri lieCbe rastovymi horménmi
a tyroxinom mézu psy Zit normalnym Zivotom.

Postihnuté Steniatka plemien karelsky medvedi pes, tibetsky teriér a laponsky pastiersky pes
vyzeraju po narodeni normalne, ale nerastu v rovhakom c¢ase ako ostatné Sterata vo vrhu.
Zachovdvaju si srst Steniat, ktord nedokaze prejst do typickej srsti dospelého jedinca. Iné trpia
extrémnym vypadavanim srsti vo veku 2 - 3 rokov, niekedy sa u nich prejavuje tenka koza a
zapalové priznaky.

Plemeno: biely SvajCiarsky ovciak, Ceskoslovensky viCiak, karelsky medvedi pes, laponsky
pastiersky pes, nemecky ovciak, saarloosov viciak, tibetsky teriér

Dedicstvo: autozomalne recesivna

Gén: POU1F1 biely Svajciarsky ovciak, ¢eskoslovensky vi¢iak, nemecky ovciak, saarloosov
vi¢iak, tibetsky teriér, LHX3 karelsky medvedi pes, laponsky pastiersky pes

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8142

e Trpaslici vzrast (Skeletal Dysplasia 2) (SD2)

Skeletalna dysplazia 2 je genetické ochorenie labradorskych retriverov, ktoré spo6sobuje skoré
zastavenie rastu dlhych kosti. Na rozdiel od inych foriem trpaslictva (hypofyzarny dwarfizmus)
su vysledkom disproporéné jedince so skratenymi prednymi koncatinami a zvySujucou sa
chrbtovou liniou. Dizka a hibka trupu nie je zmenenda. Ostatné proporcie st normalne
a postihnuté psy nemusia mat zniZzenu kvalitu Zivota.

Plemeno: cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: COL11A2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8456

e Trpasliéi vzrast (nedostatok rastového horménu) - Civava

U plemena civava sa zistilo, Ze geneticky variant génu GH1 (rastovy hormén) je spojeny
s trpaslicim vzrastom a hypoglykémiou. Pozorovany bol Sestmesacny samec Civavy,
homozygotny pre opisany variant, ktory vykazoval proporcionalny trpasli¢i vzrast, zachovanu
srst Steniat, zachované mlie¢ne zuby, otvorené fontanely a raz za 3 dni skolaboval z dévodu
hypoglykémie. Krvné testy odhalili hypoglykémiu, trombocytézu, hypoproteinémiu a zvysenu
aktivitu alkalickej fosfatazy. Organické abnormality v hypofyze sa nezistili.

Plemeno: Civava
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Dediénost: autozomalne recesivna
Gén: GH1
Trvanie testu: 2 - 3 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: je moZné objednat len v rémci kombinécie “LABOGenetics XXL pes*

e V

e Van den Ende-Guptov syndrome (VDEGS)

Van den Ende-Guptov syndrome je opisany ako dedi¢né ochorenie s recesivnym znakom

u foxteriérov. Ochorenie je charakterizované priznakmi podobnymi tym, ktoré sa vyskytuju
pri kraniomadibuldrnej osteopatii (CMO). VSetky postihnuté psy vykazuju vyrazny podhryz
s krdtkou maxilou. Okrem toho kosti ¢asto nie su mineralizované a pravidelne sa vyskytuju
luxacie lakta alebo jabi¢ka, ako aj opuchnuté kolenné kiby.

Plemeno: foxteriér, toy foxteriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SCARF2

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratdria

Cislo vysetrenia: 8393

e Ventrikularna arytmia (IVA)

U plemena rodézsky ridgeback sa zistilo, Ze geneticky variant génu QIL1 je spojeny

so srdcovym ochorenim nazyvanym ventrikularna arytmia (IVA). Gén QIL1 kdduje protein,
ktory hra délezitu ulohu pri umiestiovani a distribucii mitochondridlnych cristae, a tym aj pri
produkcii bunkovej energie. U postihnutych psov sa vyvinie komorova a / alebo
supraventrikuldrna tachykardia a srdcova arytmia, zvyCajne vo veku 6-18 mesiacov.
V niektorych pripadoch to mézZe viest aj k nahlej srdcovej smrti. Choroba ma premenliva
penetranciu a prejav. Preto sa u mnohych psov nesucich tento variant nevyvinie arytmia alebo
nahla smrt. Asi 60 % psov nesucich tento variant vykazuje abnormalny srdcovy rytmus

a u niektorych psov bolo zdokumentované, Ze z abnormalneho rytmu vyrastli. Psy, ktoré boli
testované ako prenasSatelia tohto variantu, by mali byt pravidelne vysetrené holterovym
monitorovanim (24-hodinovy elektrokardiogram). Genetickym testom identifikovani
prenasatelia umozniuju, pri spravnej plemenitbe, zniZenie prevalencie variantu v plemene.
Tento test vsak nie je schopny poskytnut Ziadne predpovede, ¢i sa u prenasatela vyvinu nejaké
priznaky ochorenia alebo silu symptémouv.

Plemeno: rodézsky ridgeback
Dedi¢nost: variabilnd penetrancia
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Gén: MICOS13
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujlceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8739

e Vitamin - D dependentna rachitida (VDR)

Dedi¢na forma rachitidy zavislej od vitaminu D typ Il je sp6sobena defektom génu receptora
vitaminu D VDR, ktory spdsobuje, Ze sa aktivny hormén kalcitriol neméze viazat. V désledku
toho sa vapnik nemozZe vstrebavat v creve, o ma za nasledok malformaciu kostry
a hypomineralizaciu kosti poc¢as rastu v mladom veku. PretoZe gén VDR sa tiez podiela na cykle
rastu chlpov, moZe sa vyskytnut aj alopécia.

Plemeno: pomeranian, pomsky

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: VDR

Trvanie testu: 1-2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8302

e von Willebrandova choroba typ 1 (VWD1)

NajcastejSou formou dedi¢nych poruch krvacania u psov je von Willebrandova choroba (vWD).
Tento stav je spOsobeny kvantitativnym alebo kvalitativnym nedostatkom von Willebrandovho
faktora (VWF), ktory je nevyhnutnou zlozkou kaskddy zrazania krvi. Porucha vWF vedie
k nekontrolovanému krvacaniu pri traume alebo spontdnne. Klinické priznaky vWD su vysoko
heterogénne (od mierneho krvacania az po zavaznu zivot ohrozujucu stratu krvi) a
moézZu sa zhorsit psychickym alebo fyzickym stresom. Typické priznaky su: opakované
gastrointestindlne krvacanie s hnackou alebo bez nej, epistaxia, krvacanie po extrakcii zuboy,
krvacanie z dasien, ekchymdza, predizené krvacanie pocas hortcavy, krivanie v doésledku
krvacania vo vnutri kibov, nadmerné krvacanie pri strihani paztrov alebo po operécii. VWD je
rozdeleny do troch hlavnych kategérii: typ 1, typ 2 a typ 3, ako aj r6zne podtypy. Typ 1 VWD je
opisany ako najmiernejsi a najbeznejsi variant VWD u psov. Vysokd prevalencia asi 70 % existuje
u dobermanov.

Plemeno: bernsky salasnicky pes, coton de tuléar, doberman, drentsky prepeliciar, irsky
cerveno-biely seter, irsky seter, kerry blue teriér, kromfohrlander, labradoodle,
manchestersky teriér, papillon, pudel, stabyhoun, walesky corgi (cardigan / pembroke)

Dediénost: autozomalne dominantna s neuplnou penetranciou
Gén: VWF

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujiceho laboratoria
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Cislo vysetrenia: 8119

e von-Willebrandova choroba typ 2 (VWD 2)

NajcéastejSou formou dedi¢nych poruch krvacania u psov je von Willebrandova choroba (VWD).
Tento stav je spOsobeny kvantitativnym alebo kvalitativnym nedostatkom von Willebrandovho
faktora (VWF), ktory je nevyhnutnou zlozkou kaskddy zradzania krvi. Porucha vWF vedie
k nekontrolovanému krvacaniu pri traume alebo spontdnne. Klinické priznaky vWD su vysoko
heterogénne (od mierneho krvdcania az po zavaznu Zivot ohrozujlicu stratu krvi) a mézu sa
zhorsit psychickym alebo fyzickym stresom. Typické priznaky su: opakované gastrointestindlne
krvacanie s hnackou alebo bez nej, epistaxia, krvacanie po extrakcii zubov, krvacanie z dasien,
ekchymoza, predizené krvacanie pocas hortcavy, krivanie v dosledku krvacania vo vnutri kibov,
nadmerné krvdacanie pri strihani pazurov alebo po operacii. VWD je rozdeleny do troch
hlavnych kategérii: typ 1, typ 2 a typ 3, ako aj r6zne podtypy. Klinicka expresia vWD typ 2 je vo
vSeobecnosti zavazind. Tento variant je u psov zriedkavy, vyskytuje sa iba u nemeckych
kratkosrstych stavacov a nemeckych drétosrstych stavacov.

Plemeno: nemecky drétosrsty stavac, nemecky kratkosrsty stavac

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: VWF

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratoéria

Cislo vysetrenia: 8014

e von-Willebrandova choroba typ 3 (VWD3)

NajcastejSou formou dedi¢nych poruch krvacania u psov je von Willebrandova choroba (vWD).
Tento stav je sposobeny kvantitativnym alebo kvalitativnym nedostatkom von Willebrandovho
faktora (VWF), ktory je nevyhnutnou zlozkou kaskddy zrazania krvi. Porucha vWF vedie
k nekontrolovanému krvacaniu pri traume alebo spontanne. Klinické priznaky vWD su vysoko
heterogénne (od mierneho krvdcania aZ po zavaznu Zivot ohrozujucu stratu krvi) a mozu sa
zhorsit psychickym alebo fyzickym stresom. Typické priznaky su: opakované gastrointestinalne
krvacanie s hnackou alebo bez nej, epistaxia, krvacanie po extrakcii zubov, krvacanie z dasien,
ekchymoza, predizené krvacanie pocas hortcavy, krivanie v dosledku krvacania vo vnutri kibov,
nadmerné krvacanie pri strihani pazirov alebo po operacii. VWD je rozdeleny do troch
hlavnych kategérii: typ 1, typ 2 a typ 3, ako aj r6zne podtypy. Typ 3 vWD zobrazuje
najzavaznejsiu formu vWD. Klasickym priznakom je vysoka tendencia k silnému krvacaniu po
Uraze, operacii alebo k spontannemu krvacaniu. V minulosti sa tento variant povazoval za
nezvycajny u psov. Relativne vysoka prevalencia vSak bola zistend u Skotskych teriérov a Seltii.
Dedi¢nost a expresia VWD typu 3 je autozomalne recesivna, pricom postihnuté
(homozygotné) psy nemaju protein vVWF a psy, ktoré su nosi¢mi (heterozygotné), maju nizku
plazmatickd koncentraciu proteinu vWEF, ale su klinicky normalne.
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Plemeno: havansky psik, kooikerhondje, Skotsky teriér, Seltia

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: VWF

Trvanie testu: 1 — 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8233

« X

e Xantinuria typ 2

Xantinuria je genetickd porucha, ktord ma za nasledok zvySenu hladinu xantinu, metabolického
sekundarneho produktu metabolizmu purinov, v moci. Zvysena koncentracia xantinu vedie
k vysokému riziku tvorby krystalov xantinu a mocovych kameriov, ako aj k sekundarnemu
poskodeniu obliciek. Typickymi priznakmi si namdhavé mocenie, ¢asté mocenie, nutkanie
na mocenie, krv v moci, zZivot ohrozujice obstrukcie mocovych ciest a tiez ochorenie obliciek.
Vek, v ktorom sa objavuju prvé priznaky, je velmi variabilny a pohybuje sa od niekolkych
tyZzdnov do niekolkych rokov. Bolo identifikovanych niekolko genetickych variantov, ktoré
spésobuju xantindriu u réznych plemien. Varianty génu xantindehydrogenazy (XDH) su
klasifikované ako xantindria typ 1 a varianty génu molybdénového kofaktora sulfurazy
(MOCOS) ako xantinudria typ 2, pricom oba gény kdéduju enzymy metabolizmu purinov.
Genetické testy pomahaju identifikovat a liecit postihnuté psy skor, ako sa vytvoria kamene.
Diéta s nizkym obsahom purinov a zvyseny prijem tekutin mozu znizit riziko tvorby kameriov.
Okrem toho test pomaha identifikovat asymptomatickych prenasatelov ochorenia a umozriuje
vybrat vhodny chovny par.

Plemeno: anglicky kokerSpaniel, anglicky toy teriér, cavalier king charles Spaniel, cavapoo,
cockapoo, jazvecik, manchestersky teriér

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: MOCOS
Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8779

e X - chromozomalna tazka imunodeficiencia (X-SCID)

X - chromozomalna tazka imunodeficiencia (X-SCID) spOsobuje vaine poruchy bunkovej
a humordlnej imunity. Postihnuté psy trpia vyvojovymi poruchami, zvySenou reakciou
na virusové a bakteridlne patogény a degenerdciou periférnych lymfatickych uzlin. Psy
zomieraju vo veku Styroch mesiacov. Zdroj ochorenia sa nachddza v génovej mutacii v oblasti
receptora interleukinu-2. Pre basety bolo mozné najst deléciu Styroch baz, zatial ¢o welsh corgi
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ma pridavok jednej bazy v géne. Tieto mutacie zabranuju tvorbe funkéného receptora, ktory
sa normalne viaZe na interleukin-2 a tym sp6sobuje proliferaciu buniek.

Plemeno: baset, welsh corgi (cardigan / pembroke)

Dedi¢nost: X — chromozomalna recesivna

Gén: IL2RG

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujluceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8063

e X -viazana retinalna dysplazia (XLRD)

U plemena anglicky kokerSpaniel bol identifikovany variant génu NDP spOsobujuci retindinu
dystrofiu viazand na chromozém X. Postihnuté Steniatka vykazovali priznaky spravania
naznacujuce zavazné poruchy videnia v nezndmom prostredi. Priznakmi boli chybajuce reflexy
na svetlo, oscilacny nystagmus, stmavnuté duhovky, rozsiahle krvacanie do zadného segmentu,
ako aj Uplné odlucenie sietnice.

Plemeno: americky kokerspaniel

Dedi¢nost: X — chromozomalna recesivna

Gén: NDP

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8941

e X -viazana myopatia (XL-MTM)

X - viazanda myotubuldrna myopatia je dedi¢né ochorenie, ktoré postihuje kostrové svaly.
Na rozdiel od centronukledrnej myopatie (CNM), ktora sa vyskytuje aj u labradorského
retrivera, je geneticky defekt spojeny s chromozémom X. Gén MTM1 je zodpovedny

za produkciu myotubularinu, ktory je délezitym faktorom pre vyvoj a najma udrzanie svalovej
funkcie. Ak je produkcia myotubularinu stazena kvoli chybnému génu MTM1, regeneracia
mechanizmu spojenia excitacie - kontrakcie je nespravna. Klinické priznaky tohto ochorenia
mozno pozorovat od narodenia. Priznakmi su silnd hypotdnia, svalova atrofia a postupné
oslabenie panvovych koncatin. Zvycajne je to sprevadzané dychacimi tazkostami, ktoré mézu
viest k smrti udusenim.

Plemeno: cobberdog, labradoodle, labradorsky retriver, rotvajler
Dedi¢nost: X - chromozomalna recesivna
Gén: MTM1

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vysetrujuceho laboratéria
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Cislo vysetrenia: 8305

« Z

e Zapalova myopatia (IM)

Zapalové myopatie su velkou skupinou ochoreni charakterizovanych infiltraciou zapalovych
buniek do svalov. U piatich pribuznych holandskych ovciakov sa zistila zdpalovd myopatia

s generalizovanou svalovou slabostou a tazkou svalovou atrofiou. Vzhladom na skory nastup
priznakov a pribuzensky vztah postihnutych psov sa predpokladala geneticka pricina. Zistilo sa,
Ze geneticky variant v géne SLC25A12, ktory kéduje mitochondridlny aspartat-glutamatovy
transportér (AGC1), koreluje s priznakmi ochorenia. V dosledku tohto variantu vykazuje
transportér znizenu transportnu aktivitu, a tym vznika prozdpalové prostredie a oxidacny stres
vo svaloch. Typickymi priznakmi su svalovy tras, strnuld chodza s kratkym krokom a slabost
postupujuca aZz do neschopnosti chodit, ktora sa zacina vo veku 3 aZ 9 mesiacov. Aktivita CK

v sére (marker poskodenia svalov) je u postihnutého psa trvalo zvySena. Psy boli eutanazované
do veku 2 rokov z dévodu progresie slabosti. Opisany variant sa doteraz nenasiel ani

u pribuznych plemien holandskych ovciakov, ako su belgické a nemecké ovciaky, ani u inych
nepribuznych plemien okrem holandského ovciaka.

Plemeno: holandsky ovciak

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: SLC25A12

Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratéria

Cislo vysetrenia: 8612

e Zapalové ochorenie pluc (IPD)

U psov plemena kolia sa zistil variant, ktory suvisi s opakovanym zdpalovym ochorenim pluc.
Majitelia postihnutych psov uvadzali opakované zvracanie s penou, plytké dychanie, kasel,
hlasné zvuky pri dychani a horucku. Klinické priznaky sa zacali prejavovat vo veku niekolkych
dni. Psy reagovali na lie¢bu antibiotikami a sekretolytikami, ale bez antibiotickej lieCby mali
tendenciu rychlo recidivovat.

Plemeno: kélia (dlho- / kratkosrstd)

Dedi¢nost: autozomalne recesivna

Gén: AKNA

Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratodria

Cislo vysetrenia: 8373
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e ZataZou vyvolany kolaps (EIC)

EIC (ZataZou vyvolany kolaps) je nedavno rozpoznana neuromuskuldrna porucha, ktora ma
Coraz vacsi vyznam u labradorskych retriverov, najma u psov pouzivanych na polovacky.
Nedavny vyskum na univerzite v Minnesote identifikoval gén zodpovedny za ochorenie zname
ako EIC. Je velmi pravdepodobné, Ze za EIC je zodpovedna mutdacia v géne pre psi dynamin 1
(DNM1). Vdaka licenénym dohoddam moze spolo¢nost LABOKLIN exkluzivne pontkat DNA test
EIC v Eurdépe. Zataiou vyvolany kolaps (EIC) sa prejavuje svalovou slabostou,
nekoordinovanostou a Zivot ohrozujucim kolapsom po intenzivnom cviceni. Pat az patnast
minut namahavého cvi¢enia spésobuje u psov trpiacich tymto ochorenim neistu chédzu, ktora
Coskoro prejde do nebolestivej, ochabnutej paraparézy a straty kontroly nad panvovymi
koncatinami. Tato epizdda mébze prejst na vSetky Styri koncatiny. Epizdédy kolapsu zvycajne
trvaju 5 - 10 minut a po 30 minutach ¢asto dochadza k Uplnému zotaveniu, ale epizddy su obcas
smrtelné. Rektdlna teplota psov pocas epizédy zvycajne dosahuje 41,7 °C (z kfudove] teploty
39 °C).

Plemeno: bobtail, boykin Spaniel, chesapeake bay retriver, clumber Spaniel, cobberdog, curly
coated retriver, labradoodle, labradorsky retriver, nemecky drétosrsty stavac, pembroke welsh
corgi

Dedi¢nost: autozomalne recesivna
Gén: DNM1
Trvanie testu: 3 - 5 pracovnych dni po prijati vzorky do vySetrujliceho laboratéria

Cislo vy3etrenia: 8152

e Zriedenie farby a neurologické defekty (CDN)

U plemena miniaturny jazvedik sa zistil variant génu MYO5A, ktory spésobuje zriedenie farby
srsti a neurologické defekty (CDN) pripominajuce ludsky Griscelliho syndréom typ I.

Postihnuté 4-tyzdnové Steniatko malo zriedenu, svetlo¢ervenu farbu srsti. Napriek normalne
vyvinutym vonkajsim znakom, nebolo Stefia schopné udrzat normalnu polohu v lahu, padalo
na bok a malo veslovacie pohyby hrudnych koncatin. Okrem toho nebolo schopné udriat
vzpriamenu polohu hlavy, alebo koordinovat pohyby hlavy a takmer nereagovalo na podnety
z prostredia. Histopatologickymi nalezmi bolo multifokdlne nahromadenie melaninu
a ukladanie zhlukov keratinu vo folikularnom epiteli koZe so srstou. Vzhladom na zavaznost
priznakov bolo Steria eutanazované. Podarilo sa identifikovat mutaciu s posunom v géne
MYOS5A, myozinom VA- mediovany transport hra kli¢ovu ulohu v neurénoch a mozocku a tiez
pri transporte melanozémov do rastucich chlpov.

Plemeno: jazvecik
Dediénost: autozomdalne recesivna

Gén: MYO5A
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Trvanie testu: 1 - 2 tyZdne po prijati vzorky do vySetrujuceho laboratdria

Cislo vy3etrenia: 8758

V pripade otazok nds kontaktujte na genetika.ba@laboklin.com

www.labogen.com

www.laboklin.sk

124


http://www.labogen.com/
http://www.labogen.com/
http://www.labogen.com/
http://www.laboklin.com/
http://www.laboklin.com/
http://www.laboklin.com/
http://www.laboklin.com/

