12/11/2015
8700 2322 0409 675
Diamondfox Miracle Of Stars, Sileakarvainen collie

Rekisterinimi: Diamondfox Miracle Of Stars Omistaja: Paivi livonen
Lempinimi: Sohvi Maa: Suomi

Rekisterinro: FI50368/15 Testaus suoritettu: 12/11/2015
Mikrosirunro: 978101080866536 Ei DNA-tunnistetta

Rotu: Siledkarvainen collie
Sukupuoli: Narttu
Elainlaakari tai muu auktorisoitu naytteenottaja on tarkastanut koiran tunnistetiedot ndytteenoton yhteydessa: Kylla

Tulokset - Rodussa tunnetut perinnolliset sairaudet

Sairaus Tyyppi Periytymismalli Tulos

Syklinen neutropenia (harmaan collien syndrooma)  Verisairaudet Autosomaalinen peittyva Normaali
Von Willebrandin tauti (WVD), tyyppi |l Verisairaudet Autosomaalinen peittyva Normaali
Maligni hypertermia Ladkeaineherkkyydet  Autosomaalinen vallitseva Normaali

Mikéli koirasi saa yksittdisen sairaustestin tulokseksi kantaja tai altis, jaa tieto testituloksesta my6s
eldinldékarille. Huomioithan kuitenkin, etté sairauden puhkeamiseen, ilmenemiseen ja vakavuuteen voivat
vaikuttaa myds muut perint6- ja ympéristétekijét.
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Genoscoper Oy:n puolesta,

Jonas Donner,
geneetikko ja tutkimusjohtaja
Genoscoper Oy
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Rekisterinimi: Diamondfox Miracle Of Stars Omistaja: Paivi livonen
Lempinimi: Sohvi Maa: Suomi

Rekisterinro: FI50368/15 Testaus suoritettu: 12/11/2015
Mikrosirunro: 978101080866536 Ei DNA-tunnistetta
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Elainlaakari tai muu auktorisoitu naytteenottaja on tarkastanut koiran tunnistetiedot ndytteenoton yhteydessa: Kylla

Tulokset - Ominaisuudet - sivu 1/2

Ominaisuus Genotyyppi Kuvaus
Varilokus E (Maski ja E/E E-lokus ei vaikuta koiran turkin variin.
resessiivinen punainen)
Varilokus B (Ruskea) B/B || B/bd || Koiralla ei todennakoisesti ole ruskea turkki.
bd/bd
Varilokus K (Dominanttimusta) ky/ky Koiralla ei todennakdisesti ole musta turkki.
Varilokus A (Agouti) at/at Koiralla on todennakdisesti geneettisesti tan-merkit tai satulakuviointi.
Varilokus S (Valkokirjawus) S/S Koira on todennakdisesti yksivarinen tai silla on vahaisia maaria

valkoisia karvoja turkissaan.
Varilokus H (Harlekiini) h/h Koiralla ei ole harlekiinikuviointia.

Genoscoper Oy:n puolesta, o C"‘)’w“) DM

SIGNATURE
Jonas Donner,

geneetikko ja tutkimusjohtaja
Genoscoper Oy
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Omistaja: Paivi livonen

Maa: Suomi

Testaus suoritettu: 12/11/2015
Ei DNA-tunnistetta

Elainlaakari tai muu auktorisoitu ndytteenottaja on tarkastanut koiran tunnistetiedot naytteenoton yhteydessa: Kylla

Tulokset - Ominaisuudet - sivu 2/2

Ominaisuus

Partaisuus eli furnishings /
Epataydellinen turkki
portugalinvesikoiralla
(merkkigeenitesti)

Koiran paino (insuliinin
kaltainen kaswtekija 1, IGF1-
geenin variantti)

Kallonmuoto (pitka kuono vs
lyhyt kuono, BMP3 -geenin
variantti)

Pystykorvaisuus
(pystykorvaisuus vs
luppakorvaisuus), variantti
chr10:11072007

Luonnon tépohantaisyys (T-
box mutaatio)

Kiharakarvaisuus

Turkin pituus / "Fluffy" Welsh
Corgeilla

Pienikokoisuus (insuliinin
kaltainen kaswtekija 1
reseptori, IGF1R-geeni)

Genotyyppi Kuvaus

GG/CC

G/G

C/C

T

C/C

C/C
G/G

G/G
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Koira ei todennakoisesti ilmenna partaisuutta.

Koira on homotsygootti alleelin suhteen, joka periytyy tyypillisesti suuren
painon kanssa. Tata genotyyppia havaitaan tavallisesti suurilla roduilla,
kuten tanskandoggeilla, newfoundlandinkoirilla ja isosweitsinpaimenkaoirilla.

Koirasi kantaa kahta kopiota alleelista, jota havaitaan tyypillisesti
pitkakuonoaisilla roduilla, esimerkiksi salukeilla, collieilla ja
irlanninsusikoirilla.

Koira on homotsygootti geneettisen variantin suhteen, joka on yhdistetty
pystykorvaisuuden kanssa. Taméa genotyyppi on yleinen esimerkiksi
suomenpystykonilla, saksanpaimenkoirilla, samojedinkoirilla, terriereilla
seka collie-sukuisilla roduilla.

Koira ei kanna perimassaan topohantaisyyteen yhdistettya geenimuotoa ja
on siksi todennakoisesti ilmiasultaan pitkahantainen.

Koira on geneettisesti suorakarvainen.

Koira kantaa kahta kopiota alleelista, joka periytyy tyypillisesti
lyhytkarvaisen turkin kanssa.

Koirasi on homotsygoottinen alleelin suhteen, joka tyypillisesti 16ytyy
suurikokoisista roduista (sakakorkeus > 25,4 cm).
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Tulokset - Muissa roduissa esiintyvat sairaudet - sivu 1/8

Verisairaudet

Sairaus Periytymismalli

Fosfofruktokinaasin puutos Autosomaalinen peittyva Normaali

Glanzmannin trombastenia tyyppi I, alun perin pyreneittenkoirilta 16ydetty Autosomaalinen peittyva Normaali

mutaatio

Hemofilia A (3 mutations) Peittyva, X-kromosomiin Normaali
kytkeytynyt

Hemofilia B (5 mutations) Peittyva, X-kromosomiin Normaali
kytkeytynyt

Makrotrombosytopenia Autosomaalinen peittyva Normaali

May-Hegglin anomalia (MHA) Autosomaalinen vallitseva Normaali

Perinndllinen elliptosytoosi Normaali

Prekallikreiinin puutos Autosomaalinen peittyva Normaali

Pyruvaattikinaasin puutos (5 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali

TNS-oireyhtyma (Trapped Neutrophil Syndrome) Autosomaalinen peittyva Normaali

Tekija VIl puutos Autosomaalinen peittyva Normaali

Thrombopathia (3 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali

Valkosolujen kiinnittymisvajaussyndrooma, tyyppi lll (CLAD) Autosomaalinen peittyva Normaali

Virheellisesta P2RY 12 -reseptoriproteiinista johtuva verenwiotosairaus Autosomaalinen peittyva Normaali
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Silmasairaudet

Sairaus Periytymismalli

ADPRA (Autosomal Dominant Progressive Retinal Atrophy) Autosomaalinen vallitseva Normaali

Akromatopsia eli tappisolurappeuma (2 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali

Basejien PRA Autosomaalinen peittyva Normaali

Harmaan norjanhirvikoiran glaukooma Autosomaalinen peittyva Normaali

Karkeakarvaisen mayrakoiran tappisolu-sauvasolu -dystrofia (crd SWD) Autosomaalinen peittyva Normaali

Koiran multifokaalinen retinopatia 1 (CMR1), mastiffirotujen mutaatio Autosomaalinen peittyva Normaali

Koiran multifokaalinen retinopatia 2 (CMR2); alun perin coton de tulearilta Autosomaalinen peittyva Normaali

|6ydetty mutaatio

Koiran multifokaalinen retinopatia 3 (CMR3); mutaatio 2, alun perin Autosomaalinen peittyva Normaali

lapinporokoiralta 16ydetty mutaatio

Kultaisennoutajan PRA 1 (GR_PRA1) Autosomaalinen peittyva Normaali

PRA tyyppi 3; alun perin tiibetinspanielilta ja tiibetinterrierilta |0y detty Autosomaalinen peittyva Normaali

mutaatio

Papillonien PRA (PAP1_PRA) Autosomaalinen peittyva Normaali

Perinndllinen harmaakaihi (PHC); alun perin australianpaimenkoiralta 16ydetty Autosomaalinen vallitseva Normaali

mutaatio (epataydellinen penetranssi)

Primaari avokulmaglaukooma (POAG), alun perin beaglelta I6ydetty mutaatio Autosomaalinen peittyva Normaali

Primaari linssiluksaatio (PLL) Autosomaalinen peittyva Normaali

Sauvasolu-tappisolu -dysplasia 1 ja 1a (rcd1 ja rcd1a) (2 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali

Sauvasolu-tappisolu -dysplasia 3 (rcd3) Autosomaalinen peittyva Normaali

Tappisolu-sauvasolu -dystrofia 1 (cord1-PRA/crd4) Autosomaalinen peittyva Normaali
(epataydellinen penetranssi)

Tappisolu-sauvasolu-dystrofia 1 (crd1); alun perin Autosomaalinen peittyva Normaali

amerikanstaffordshirenterrierilta 16ydetty mutaatio

Tappisolu-sauvasolu -dystrofia 2 (crd2) Autosomaalinen peittyva Normaali

Varhainen verkkokalvon rappeuma; alun perin harmaalta norjanhirvikoiralta Autosomaalinen peittyva Normaali

|6ydetty mutaatio

X-kromosomiin kytketty PRA1 (XLPRA1) Peittyva, X-kromosomiin Normaali
kytkeytynyt

X-kromosomiin kytketty PRA2 (XLPRA2) Peittyva, X-kromosomiin Normaali
kytkeytynyt

Yleistynyt PRA (gPRA) Autosomaalinen peittyva Normaali
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Tulokset - Muissa roduissa esiintyvat sairaudet - sivu 3/8

Endokrinologiset sairaudet

Sairaus Periytymismalli

Synnynnainen kilpirauhasen vajaatoiminta, alun perin Autosomaalinen peittyva Normaali
amerikankaapiokettuterrieriltd ja rottaterrierilta 16ydetty mutaatio

Immunologiset sairaudet

Sairaus Periytymismalli Tulos

ARSCID (peittyvasti periytyva immuunivaje) Autosomaalinen peittyva Normaali

C3-puutos Autosomaalinen peittyva Normaali

Vakava immuunipuutos friisianvesikoirilla (SCID) Autosomaalinen peittyva Normaali

X-SCID (X-Linked Severe Combined Immunodeficiency) (2 mutations) Peittyva, X-kromosomiin Normaali
kytkeytynyt
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Tulokset - Muissa roduissa esiintyvat sairaudet - sivu 4/8

Munuaissairaudet
Sairaus Periytymismalli
Hyperurikosuria Autosomaalinen peittyva Normaali
Kystinuria; alun perin newfoundlandinkoiralta I16ydetty mutaatio Autosomaalinen peittyva Normaali
Kystinuria (2 mutations) Autosomaalinen vallitseva Normaali
Munuaisten kystadenokarsinooma ja nodulaarinen dermatofibroosi (RCND) Autosomaalinen vallitseva Normaali
Polykystinen munuaissairaus (BTPKD) Autosomaalinen vallitseva Normaali
Primaari hyperoksaluria, alun perin coton de tulearilta 16ydetty mutaatio Autosomaalinen peittyva Normaali
X-kromosomiin kytkeytynyt perinndllinen nefropatia (XLHN) Peittyva, X-kromosomiin Normaali

kytkeytynyt
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Tulokset - Muissa roduissa esiintyvat sairaudet - sivu 5/8

Metaboliset sairaudet

Sairaus

Akatalasia

Glykogeenin kertymasairaus, tyyppi llla (GSD llla)
Glykogeenin kertymasairaus, tyyppi la (GSD la)
Mukopolysakkaridoosi, tyyppi IlIA (MPS llIA) (2 mutations)
Mukopolysakkaridoosi, tyyppi VIl (MPS VII) (2 mutations)
Pompen tauti

Pyruvaattihydrogenaasifosfataasi 1 (PDP1) - entsyymin puutos

Suoliston kobalmiinin imeytymishairid eli Imerslund-Grasbeckin tauti (2
mutations)

Lihassairaudet

Sairaus
Cavalierkingcharlesinspanielin lihasdystrofia (CKCS-MD)

Duchennen lihasdystrofia, DMD

Duchennen lihasrappeumatauti (DMD), welsh corgi pembrokelta 16ydetty
mutaatio

Muscular Hypertrophy (double musculing)

Myotonia (2 mutations)

Sentronukleaarinen myopatia (2 mutations)
X-kromosomiin kytkeytynyt myotubulaarinen myopatia

Periytymismalli

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Periytymismalli

Peittyva, X-kromosomiin
kytkeytynyt

Peittyva, X-kromosomiin
kytkeytynyt

Peittyva, X-kromosomiin
kytkeytynyt

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Peittyva, X-kromosomiin
kytkeytynyt

Normaali

Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali

Tulos
Normaali

Normaali

Normaali

Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
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Tulokset - Muissa roduissa esiintyvat sairaudet - sivu 6/8

Neurologiset sairaudet

Sairaus

Aikuistyypin neuronaalinen seroidilipofuskinoosi

Alaskan huskyn enkefalopatia (AHE)

Hermoston kertymasairaus lagotoilla

Hyperekpleksia (Sapsahtelyoireyhtyma)

Hypomyelinaatio; alun perin weimarinseisojalta 16ydetty mutaatio
L-2-hydroxyglutaric aciduria (L2-HGA) (2 mutations)

Lagottojen pentuian epilepsia (BFJE)

Neonataali enkefalopatia (NEWS)

Bandera's Neonatal Ataxia, (BNAt)

Neuronaalinen seroidilipofuskinoosi tyyppi 1 (NCL1)
Neuronaalinen seroidilipofuskinoosi tyyppi 10 (NCL10)
Neuronaalinen seroidilipofuskinoosi tyyppi 6 (NCL6)
Neuronaalinen seroidilipofuskinoosi tyyppi 8 (NCL8) (2 mutations)
Nuoruusian eteneva polyneuropatia (2 mutations)

Pentuian eteneva pikkuaivoataksia; alun perin suomenajokoiralta |0ydetty
mutaatio

Perinndllinen ataksia; alun perin vanhaenglanninlammaskoiralta ja
gordonsetterilta |10ydetty mutaatio

Spinoserebellaarinen ataksia (SCA); alun perin parsonrussellinterrierilta
|6ydetty mutaatio

Spinoserebellaarinen ataksia ja sen yhteydessa myokymia ja kohtaukset
Synnynnainen neuroaksonaalinen dystrofia (FNAD)
Synnynnainen pikkuaivojen kuoren rappeuma, NCCD

X-kromosomiin kytkeytynyt vapina; alun perin englanninspringerspanielilta
|6ydetty mutaatio

Periytymismalli

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Peittyva, X-kromosomiin
kytkeytynyt

Tulos
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Ei tulosta

Normaali
Normaali

Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
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Neuromuskulaariset sairaudet

Sairaus Periytymismalli

Episodic Falling (EF) Autosomaalinen peittyva Normaali
GM1 Gangliosidoosi (3 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali
GM2 Gangliosidoosi (2 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali
Krabben tauti (2 mutations) Autosomaalinen peittyva Normaali
Synnynnainen myasteeninen oireyhtyma (CMS) Autosomaalinen peittyva Normaali

Luustosairaudet

Sairaus Periytymismalli Tulos
Keskikokoisen villakoiran osteokondrodysplasia Autosomaalinen peittyva Normaali
Kondrodysplasia; alun perin harmaalta norjanhinikoiralta ja Autosomaalinen peittyva Normaali
karjalankarhukoiralta |6ydetty mutaatio

Kraniomandibulaarinen osteopatia (CMO) Autosomaalinen vallitseva Normaali

(epataydellinen penetranssi)

Lieva kondrodysplasia (SD2) Autosomaalinen peittyva Normaali
OSD2 (Oculoskeletal Dysplasia 2) Autosomaalinen peittyva Normaali
Osteogenesis imperfecta (Ol) (2 mutations) Normaali
Osteogenesis imperfecta (Ol); alun perin mayrakoiralta 16ydetty mutaatio Autosomaalinen peittyva Normaali
Perinndllinen D-vitamiinin vaikuttamattomuudesta johtuva riisitauti (Tyyppi |l Autosomaalinen peittyva Normaali

D-vitamiini resistenssi)
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lhosairaudet

Sairaus

Dystrofinen epidermolysis bullosa

Epidermolyyttinen hyperkeratoosi

Lamellaarinen iktyoosi (LI)

Musladin-Lueken oireyhtyma (MLS)
Polkuanturankovettumatauti

X-kromosomiin kytkeytynyt ektodermaalinen dysplasia (XHED)

Muut perinndlliset sairaudet

Sairaus

Kiillehypoplasia/Amelogenesis imperfecta

Kitalakihalkio; alun perin novascotiannoutajalta 16ydetty mutaatio
Kuivasilmaisyys- ja kiharakarvaisuusoireyhtyma (CKCSID)
Narkolepsia (3 mutations)

PMDS (Persistant Miillerian Duct Syndrome, pseudohermafroditismi), alun
perin kaapiosnautserilta 16ydetty mutaatio

Varekarvojen synnynnainen toimintahairio (PCD)

PROVIDED BY GENOSCOPER LABORATORIES

Periytymismalli

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Peittyva, X-kromosomiin
kytkeytynyt

Periytymismalli

Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva
Autosomaalinen peittyva

Autosomaalinen peittyva

Normaali

Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali

Tulos

Normaali
Normaali
Normaali
Normaali
Normaali

Normaali
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LITE
Johdatus tulosten raportointiin ja tunnettuihin periytymismalleihin

Autosomaalinen peittyva periytymismalli

Normaali - Koira ei kanna testattua sairautta, eika siis myoskaan periyta sita jalkelaisilleen.
Kantaja - Koira kantaa yhta kopiota testatusta mutaatiosta. Kantajat ovat normaalisti terveita. Ne
kuitenkin periyttavat kantamansa mutaation noin puolelle jalkelaisistaan.

Altis - Koira kantaa kahta kopiota testatusta mutaatiosta. Silla voi esiintya sairauden oireita ja se
periyttda sairauden myos jalkelaisilleen.

Autosomaalinen vallitseva periytymismalli

Normaali - Koira ei kanna testattua sairautta, eika siis myoskaan periyta sita jalkelaisilleen.
Altis - Koira kantaa yhta tai kahta kopiota testatusta mutaatiosta. Silla voi esiintya sairauden oireita.
Kummassakin tapauksessa koira periyttaa sairauden myos jalkelaisilleen.

Peittyva X-kromosomiin kytkeytynyt periytymismailli

Normaali - Koira ei kanna testattua sairautta, eika siis myoskaan periyta sita jalkelaisilleen.

Kantaja - Naaraskoira voi kantaa yhta kopiota testatusta mutaatiosta ilman, etta sairaus koskaan
ilmenee. Uroskoirat eivat voi olla kantajia.

Altis - Altis naaraskoira kantaa kahta kopiota testatusta mutaatiosta (yksi kummassakin X-
kromosomissa). Alttiilla uroskoiralla on vain yksi kopio mutaatiosta sen X-kromosomissa. Sairaudelle
alttiit koirat karsivat oireista ja periyttavat sairauden myos jalkelaisilleen.

Huomioi, etta edella kuvatut koirilla tunnetut periytymismallit eivat valttamatta aina ole nain
yksinkertaistettuja.

Genoscoper Oy:n vastuunrajoitus

Genoscoperin testauspalvelut ja testitulokset valmistetaan Asiakkaan toimittamien naytteiden ja aineistojen
pohjalta, ja Asiakas vastaa toimittamiensa naytteiden laadusta ja sisallosta. Testitulokset perustuvat
huolelliseen normaalien laboratoriotoimintaa ohjaavien periaatteiden ja kaytantdjen noudattamiseen seka
Genoscoperin korkeatasoisen laatujarjestelman noudattamiseen. Genoscoper pidattaa oikeuden muuttaa,
lisata ja poistaa testauspalveluun kuuluvia testeja, seka poistaa niista johdettuja tuloksia, jos uusi tieto
kyseenalaistaa tulosten patevyyden.

Lisatietoja osoitteesta: www.mydogdna.com/legal-notices
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