
 

РЕЗУЛЬТАТ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 
ГЕНА CFTR НА НАЛИЧИЕ НАИБОЛЕЕ РАСПРОСТРАНЕННЫХ МУТАЦИЙ (24 
мутации). 
 
Ф.И.О. ПАЦИЕНТА:   
ДАТА РОЖДЕНИЯ ПАЦИЕНТА:  
ПОЛ:  
ЛАБОРАТОРНЫЙ НОМЕР:  
НАПРАВЛЯЮЩЕЕ УЧРЕЖДЕНИЕ:  
ДАТА ВЫДАЧИ:  
 
 

Ген Традиционное название Название варианта по 
cDNA, белку, rsID 

Генотип 

МУКОВИСЦИДОЗ 

CFTR 

F508del c.1521_1523delCTT, (p.Phe508del) 
rs113993960 wt/wt 

1660delG c.1528del (p.Val510fs) wt/wt 

1677delTA 
c.1545_1546delTA, (p.Tyr515X) 

rs121908776 wt/wt 

I507del c.1519_1521delATC, (p.Ile507del) 
rs121908745 wt/wt 

CFTRdele2,3 c.54-5940_273+10250 del21kb, 
(p.Ser18Argfs*16) 

wt/wt 

2143delT 
c.2012delT, (p.Leu671X) 

rs121908812 wt/wt 

2113delA c.1981delA, (p.Ile661Serfs*2) 
rs397508324 

wt/wt 

2118del4 c.1986_1989delAACT, (p.Thr663fs) 
rs397508325 

wt/wt 

2141insA 
c.2010dup, (p.Leu671fs) 

rs397508329 wt/wt 

2183AA-G c.2051_2052delAAinsG, (p.Lys684fs) 
rs121908799 

wt/wt 

delE672 
c.2015_2017del, (p.Glu672del) 

rs397508330 wt/wt 

2176insC 
c.2045dup, (p.Gln685fs) 

rs397508334 wt/wt 

2184delA c.2052delA (p.Lys684Asnfs*38) 
rs121908746 

wt/wt 

2184insA 
c.2052_2053insA, (p.Gln685Thrfs*4) 

rs121908786 wt/wt 

394delTT 
c.262_263delTT, (p.Leu88fs) 

rs121908769 wt/wt 

R334W c.1000C>T, (p.Arg334Trp) 
rs121909011 

wt/wt 

R347P 
c.1040G>C, (p.Arg347Pro) 

rs77932196 wt/wt 

G551D c.1652G>A, (p.Gly551Asp) wt/wt 
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rs75527207 

R553X c.1657C>T, (p.Arg553*) 
rs74597325 

wt/wt 

G542X 
c.1624G>T, (p.Gly542*) 

rs113993959 wt/wt 

W1282X c.3846G>A, (p.Trp1282*) 
rs77010898 

wt/wt 

W1282C c.3846G>T, (p.Trp1282Cys) wt/wt 

W1282G c.3844T>G, (p.Trp1282Gly) 
rs397508616 

wt/wt 

N1303K c.3909C>G, (p.Asn1303Lys) 
rs80034486 

wt/wt 

 
ЗАКЛЮЧЕНИЕ: 
Перечисленные мутации в гене CFTR не обнаружены. 
 
*Не является диагнозом. Для правильной интерпретации результатов исследования требуется консультация врача. 
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