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Co je geneticky profil

Geneticky profii = DNA profil = geneticky typ =
geneticky otisk prstu (DNA fingerprint)

Geneticky profil je soubor DNA znaku, charakteristicky
vyhradné pro daného jedince.

Je to jednoznacna celozivotni identifikace kazdeho
jedince.
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K ¢éemu slouzi geneticky profil

1) Nejspolehlivéjsi celozivotni identifikace

- DNA profil zméreny v okamziku Cipovani slouzi po cely Zivot — pokud pes o Cip
prijde nebo se Cip stane nefunkénim, ovéri se identita pomoci DNA profilu

2 ) Ovéreni rodicovstvi a dalSich rodinnych vztaht

- bézna kontrola

- ovéreni po Umysiném nebo ndhodném prekryti (vice otct ve vrhu)
- ovéreni otce po inseminaci

- clear po rodicich

3) populacni studie

- diverzita, heterozygozita, inbreeding . GENOMIA
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K cemu geneticky profil neslouzi

> neslouzi k posouzeni zdravotnich a vizualnich
dispozic nebo schopnostnich predpokladu,
nelze z néj vycist informaci o pritomnosti Ci
nepritomnosti kauzalnich mutaci
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Dva technologicke pristupy DNA
profilovani

STR (short tandem repeats), mikrosatelity

- objeveny 1984, od 90. let vyuzivany pro identifikaci osob, po roce
2000 komercne vyuzivano pro psy

- STR profil psa ma 21 markeru (+12 markeru)

SNP (single-nucleotide polymorphism)

- profilovani pomoci SNP umoznila metoda masivné paralelniho

sekvenovani (publikovano 2000) = Next Generation Sequencing

- od 2004 komercné vyuzivano v genetice osob, od 2020 komercne

vyuzivano v genetice psu

- SNP profil psa ma 114 markeru (+117 markerl) — lépe se vyuZzZiva

pro diverzitu
GgENOM!A
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SNP geneticky profil

Jednobodova zameéna

Na jednom vlakné se
nahodnou mutaci zaradi
napr. mistoC>T.

SNP C>T (nebo také G>A)




SNP profil

Velky pocet marker( (stovky), ale vidy jen tfi mozné varianty jednoho
markeru:

— homozygot reference
— heterozygot
— homozygot varianta

Z technickych davodu jsou voleny bodové zameény jen A>G nebo C>T.

Je zaveden jednotny reportovaci uUzus TOP format vztazeny
k jednotnému vlaknu urcené referencni sekvence.

V reportovaném SNP profilu obvykle chybi nékteré markery — je to
bézné kvuli povaze metody. Pocty reportovanych markerd jsou ale
stale dostatecné pro vyhodnoceni parentity. (guideline v ISAG2012)

Na kazdém chromozomu lezi nékolik markeri - kompletni pokryt,
reprezentativni zastoupeni pro posouzeni heterozygotnosti a diverzity:



Nahled casti vysledku SNP profilu

Marker Genotyp Marker Genotyp Marker Genotyp
AHOJFQR AA AHOJFQS AA AH1SDW1 AA
AH1SDWZ AG AH21B26 AA AH21B29 AA
AH3999C cc AHSISFN AA AHSIBFO AG
AHSIBFP AG AH704R2 AA AH704R4 AG
AHB92YB AA AHABH35 AG AHBKF99 AG
AHBKGAB AG AHBKGAE AA AHCTEGK AG
AHD2CMU AA AHFBAS1 GG AHFBASY AG
AHGIBY9 AA AHGJBZA AA AHHS65D AA
AHHS6SF GG AHHS65H AA AHI15B0 cc
AHKA3HV AA AHLJTN3 AG AHMSZUB GG
AHMSZUD AA AHN1XO0K AG AHN1XOL AG
AHPAVES — AHPAV6EU AA AHQIUCO —
AHQIUCZ GG AHRSSI9 AA AHS1QPG AA
AHS1QPH AA AHUAOVN AA AHVIMIW AG
AHVIMIX AA AHVIM1Y GG AHWSK74 AG
AHWSK76 AA AHX1JD9 GG AHZAHKM AA
Amelogenin — BICF2G&30102146 AA BICF2GA30111735 AA
BICF2G630122583 AG BICF2G630133028 AG BICF2G630133994 AG
BICF2G630149030 AG BICF2G6/30159183 AA BICF2G630187658 AG
BICF2G630200354 AG BICF2G6/30209373 GG BICF2G630220326 AA
BICF2G630221287 GG BICF2G6A30264994 GG BICF2G630271966 AA
BICF2G630274628 AG BICF2G630276039 AA BICF2G630276136 AG
BICF2G630306265 GG BICF2G6A30307199 AA BICF2G630326688 GG
BICF2G630328323 AA BICF2G630340940 GG BICF2G630340944 GG
BICF2G630365778 cc BICF2G630409193 AA BICF2G630437783 AC
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Jak je to s parentitou

Urceni rodicovstvi je mozné diky porovnani jednotlivych
genetickych profill matky, otce a potomka. Profily musi
byt méreny ve shodném standardu — vse ISAG2006
nebo vse ISAG2020.

Potomek ma ve svém genetickém profilu ve vsech
markerech jednu alelu od otce a jednu od matky. Vzdy
se tedy s jednim rodicem musi shodnout v jedné
hodnoté daného markeru a s druhym rodicem v druhé

hodnoté daného markeru a to ve vsech markerg%f]sENUMlA
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Jak je to s parentitou ze SNP profilu

Marker Potomek Matka Otec
Pfepni zobrazeni 23-42609 23-42612 23-42608

AHOJFQR A G A A A A
AHOJFQS A A A A A G
AH15DW1 A G A G A A
AH13DWZ A G A A A G
AH21B26 A A A G A A
AH21B29 A A A A A A

Okometrické porovnani je velmi naro¢ne, az nemozné,

vzhledem velkému k mnozstvi markeru

— Pro porovnani se vyuziva se software
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Parentita, kdyz kazdy profil pochazi z jiné
laboratore?

Laboratore pracujici dle ISAG pravidelné absolvuji mezilaboratorni
kontrolu kvality, coz ovéruje, ze vSechny vyhodnocuji DNA profily
shodné - jejich vysledky Ize vzajemné porovnavat

— pro ovéreni rodicovstvi Ize dodat DNA profil naméreny v jiné
laboratori (je doporucenihodné, aby laborator uspéla v ranku 1 v ISAG
kontrolach kvality)

— STR profily z jinych laboratori Ize dodat tisténé nebo pdf

— SNP profily je treba dodat tistéeneé nebo v pdf a soucCasné i v csv
(datovy formdt umoziujici import/export do softwar(
pouzivanych k porovnavani DNA profilt). Csv laboratore vydavaji
na pozadani.



Populacni studie

SNP profily Ize dobre vyuzivat pro populacni studie, protoze obsahuiji
velké mnozstvi markerd rovnomeérné rozlozenych napric vSemi
chromozomy. Mam-li databazi SNP profil(l plemene, mohu zjistovat
jeho diverzitu (Cesky rozmanitost) a heterozygotnost.

To jsou nastroje, které odpovédni chovatelé mohou vyuzivat

k udrzovani a zvysovani genetické rozmanitosti a zajisténi
dlouhodobého zdravi budoucich generaci. Snahou by mélo byt vybrat
chovny par tak, aby se pokud mozno minimalizoval inbreeding (Cesky
pareni mezi geneticky podobnymi jedinci).



Diverzita

Geneticka rozmanitost odrazi stupen inbreedingu v plemeni.

Cim je genetickd rozmanitost nizi, tim vice jsou zvifata plemene
geneticky pribuzna.

Cim je vy3si stupen inbreedingu v populaci (tj. dochazi k inbreeding
depresi), tim vice se v plemeni akumuluji recesivni dédi¢né znaky,
které velmi ¢asto zpusobuji onemocnéni.

Aktudlni stav diverzity jednotlivych plemen psu odrazi miru
inbreedingu, kterému bylo plemeno v minulosti vystaveno. Pokud

k inbreedingu nedochazelo, je populace plemene geneticky rozmanita,
ma vetsi diverzitu. K rozsireni inbreedingu mohlo dochazet napriklad
nadmérnym pouzivani ,,oblibenych” samcu ke kryti.



Inbreedingova deprese

Inbreedingova deprese znamena, ze dojde ke snizeni biologické kondice
jedince (biological fitness). Biologicka fitness je schopnost organismu zajistit
své preziti a udrzet tak sv(j geneticky material.

— Typicky projev inbreedingu je zvysSeni recesivnich vloh v populaci (genotyp
a/a), coz vede k projeveni rlznych zdravotnich problém( pfipadné az
k omezeni prezitelnosti.

- K inbreedingové depresi muze dojit i mechanizmem overdominance, coz
znamena uprednostnovani dominantnich alel (genotyp A/A). To nevede k
omezeni prezitelnosti, ale jen ke snizeni biologické kondice (projev na urovni
imunologické odolnosti jedincl a rozvoje autoimunitnich problému).

— Nejvhodnéjsi strategii je udrzovani vysoké heterozygotnosti populace
(genotyp A/a).



SNP profily — nastroj kontroly diverzity

Graficky se diverzita znazorriuje PCA diagramy (metoda analyzy
hlavnich komponent — kazda tecka odpovida jednomu jedinci

v populaci plemene, kfizek ozna€uje posuzovaného psa). Cim geneticky
podobnéjsi si jedinci jsou, tim jsou jejich tecky v grafu blize u sebe.

PC2 pc2

PC1

PC1
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SNP profily — nastroj kontroly diverzity

PCA diagram se neustale vyviji, jak je testovano vice a vice jedincu
daného plemene. Vznika tak dynamicky model, ktery aktualné popisuje
genetickou rozmanitost plemene.

Grafickd modelace diverzity muze byt chovatelUm napomocna i pfi
vybéru chovného paru — optimalni je hledat partnery lezici v grafu dal
od sebe. Jejich potomstvo poté vytvori dalsi tecky v grafu, které se
budou nachazet na spojnici tecek rodict a budou oscilovat priblizné

v poloviné spojnice (zelené tecky popisuji znaky jednoho rodice,
cervené tecky popisuji znaky druhého rodice, modré tecky popisuji
znaky potomstva).

Coudy



SNP profily — nastroj kontroly heterozygotnosti

Mira heterozygotnosti ukazuje na genetickou variabilitu jednotlivce.
Kazdy jedinec zdédi polovinu DNA od matky a polovinu od otce. Cim
méné pribuzni rodice jsou, tim vyssi muze byt heterozygotnost
potomkd.

Heterozygotnost udava kolik procent SNP markert ma jedinec

v heterozygotnim stavu (napf. A/G), tj. zdédil jinou hodnotu od matky
a jinou od otce.

Psi s vysokym stupném heterozygotnosti uvnitr plemene jsou obvykle
meéneé ovlivnéni inbreedingem nez psi s nizkym stupném
heterozygotnosti.

Logicky, mnohem vyssi stupné heterozygotnosti maji psi krizenci nez
Cistokrevna plemena.



SNP profily — nastroj kontroly heterozygotnosti

V ramci plemen miva znazornéni heterozygozity tvar Gaussova
rozdéleni, pricemz nejvyssi bod grafu odpovida primérné
heterozygotnosti plemene. Kazdy jedinec je pak zakreslen do grafu
u hodnoty odpovidajici jeho individualni heterozygotnosti.

MIA
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SNP profily — nastroj kontroly heterozygotnosti

Z miry heterozygotnosti jedince nelze vyvodit zavér o jeho zdravi ani
vzhledu (méné heterozygotni pes neznamena vice nemocny pes).

Udrzovani vyssi genetické variability je soucasti odpovedné chovatelské
strategie, ale nelze jej posuzovat izolované. Vybér chovného paru je
vysledek zvazeni mnoha faktoru.



ISAG2006

21 markeru (+ 12)

STR

3x rychleji mutujici

nepokryva vSechny chromozomy

|ze pouZzit pro ovérovani rodiCovstvi i
jinych rodinnych vazeb

vyhodnoceni paternity zvladne znaly
laik

ISAG2020
114 markert (+ 117)

SNP

rovnomérngjsi pokryti chromozomd

|ze pouzit pro ovérovani rodiCovstvi i
jinych rodinnych vazeb

k vyhodnoceni paternity je treba
software



ISAG2006

horsi pouziti pro populacni studie

ISAG2020

|ze lépe pouzit pro populacni studie s
cilem kontrolovat inbreeding plemene
(kvuli velkému mnoZzstvi markeru a
lepSimu pokryti genomu):

geneticka diverzita plemene — jak moc
jsou si jedinci v ramci plemene
podobni, kteri jsou si podobnegjsSi a
kteri jsou geneticky rozdilngjsi

zjisténi heterozygotnosti plemene a
individualni heterozygotnost jedince
(mensi hetrozygotnost je Casto
vysledkem vétsiho inbreedingu)



ISAG2006
levnéjSi metoda

cena analyzy se s mnozstvim vzorku
nemeni, naopak roste pracnost

v jednom Case se zméfi 4-16 vzork
(dle velikosti analyzatoru)

Ize zméfit STR profil vzorku za jeden
den

analyza probiha Casteji (zatim)

ISAG2020
drazSi metoda

cena analyzy klesa s poCtem
testovanych vzorku pfi stejné pracnosti

velka vykonnost — v jednom Case zméri
mnoho markert (231 markert SNP
profilu) u mnoho vzorkul (stovky)

sekvenovani jednoho az stovek vzorku
probiha tfi dny

vzorky se do analyzy sbiraji, analyzy
probihaji v delSich Casovych intervalech
(zatim)



ISAG2006

vysoka narocnost na odbornost
8ersona|u pro vyhodnoceni namérenych
at

vyhodnoceni dat a vydani vysledku dat
dobré kvality trva cca 20 min

dostacCuje bézna kancelarska pocCitaCcova
vybavenost

servis sekvenatoru stoji deseti tisice
rocné (do 50tis K¢)

ISAG2020

automatizace vyhodnocovani
nameérenych dat

vyhodnoceni dat a vydani vysledku dat
dobré kvality trva cca 3 min

gutné vykonné pocitaCe a velka ulozisté
at

servis sekvenatoru MPS stoji sta tisice
rocné (kolem 250tis KC)



ISAG2006

omezeni dostupnosti pristroju, které
umi analyzovat mikrosatelity

ISAG2020

trend méfit hodné znakd u hodné
vzorku najednou za malo hand-on €asu
S potfebou mensiho mnozstvi vysoce
Skolenych odborniku

pristup .preferuy’ velke laboratore,
Investuji do automatizace

pristup podporuji biotechnologické firmy

VYHLED

vzhledem Kk rucni pracnosti a odborne
narocnosti Ize ocekavat narust ceny,
aby byla metoda znevyhodnéna

postupné prechod klubl na ploSné SNP
profilovani

— vyhody populacnich dat, ktere
pomohou omezovat inbreeding

vice vzorku a vice laboratofi, které SNP
meéfi — zlevnéni metody



Prechod z ISAG2006 na ISAG2020

Metody pobézi dlouhou dobu paralelné vedle sebe (jisté 5 let, mozna az 10 let).
Bohuzel, néktefi psi budou mit zmérené oba profily - vicenaklad :-(

Vzorky testované na STR jsou témer vzdy archivovany - v budoucnu bude mozné
rodiCe porovnat s potomkem, ktery bude mit SNP - dotestuje se rodi¢i SNP
z ulozeného vzorku.

Existujici databaze STR profill neni k nicemu — lze kontrolovat existujici linie, ale
hlavné jiz existuje databdze DNA vzorkd, se kterou lze pracovat - podklad pro
vyzkum nemoci plemene, podklad pro prevod na ISAG2020 a populacni studie.

Doporucujeme zjistit pravidla klubu v zemi plvodu plemene — jak profiluji, jaké
maji plany..., aby postupy byly synchronizované.

OAGENOMIA




Prechod z ISAG2006 na ISAG2020

Uvazuje-li klub nyni o povinném profilovani, necht
zacne s ISAG2020. Zacal-li profilovat nedavno, necht
prejde co nejrychleji na ISAG2020, ,bude to méneée
bolet”, populacni data budou jistou satisfakci :-)

Nekteré kluby maji povinnost dolozit pri bonitaci
DNA profil, a ovéreni rodicovstvi provadeji jen
u podezrelych pripadu; nékteré kluby maji povinnost
dolozit pri bonitaci ovéreni rodicovstvi.

laboratory



Prechod z ISAG2006 na ISAG2020

1) povinny profil
Zde je prechod na ISAG2020 relativné nenarocny.

Pokud bude u podezrelého pripadu rodicovstvi rozkol v typu
profilu, kooperujici strana dotestuje chybéjici typ nebo se v radu
klubu stanovi, ze klub muze naridit otestovani druhého typu
profilu s védomim majitele psa, ale bez jeho souhlasu (jednou
uz majitel psa dodal STR pro uchovnéni, tak s profilovanim
souhlasil, ted se jen profil prevede na porovnatelny format -
postup ukotvit v radu).

Vhodny mechanizmus je také ten, ze nekooperujici strana
prohrava (odmitnuti spoluprace znamenda priznani nekalého
kryti).

laboratory



Prechod z ISAG2006 na ISAG2020

2) povinné ovéreni rodicovstvi

Zde vyrazné vzrostou ndklady, nebot urcitd
,generace” bude mit oba typy profilu, aby byla
zajisténa kontinuita.

Vicendklad Ize chovatelim kompenzovat slevou na
néjakem poplatku nebo jinou vyhodou.

Lze doCasné (nebo trvale) prejit na povinnost dolozit
pouze profil, nikoliv ovéreni rodiCovstvi, a ovérovat
rodiCovstvi jen u podezrelych pripadd.
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Genomia se shazi prechod usnadnit

V breznu a zari 2024 budou probihat akce na dotestovani SNP profil(i
psum, kteri maji povinny profil a maji jen STR.

Kluby a chovatelé maji moznost nahlasit perspektivni chovné jedince,
které z jejich pohledu stoji za to prevést na SNP profil.

Genomia provede dotestovani SNP profilu se slevou 42 %. Podminkou
je existujici STR profil, vhodna kvalita a mnozstvi DNA ulozeného
vzorku.

Objednavku dotestovani musi nahlasit zakaznik, ktery je na zprave
STR profilu, pres online registracni formular (bude otevien mésic
predem).

Prevedenim dostatecného poctu psu na SNP (min 30) bude mozné
zahajit modelaci diverzity a heterozygozity plemene a zacit tak
sledovat populacni studie plemene.

laboratory



Ceny testovani pro 2024

STR profil 1350 K¢, s klubovou slevou 1215 K¢
SNP profil 1690 K¢, s klubovou slevou 1521 K¢

SNP profil k balicku testu pro plemeno 1350 K¢, s klubovou
slevou 1215 K¢
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Dekuji za pozornost,

tesime se na spolupraci s vasim
chovatelskym klubem

v pripadé dotazli nas kontaktujte:
laborator@genomia.cz
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