
 

 

 

РЕЗУЛЬТАТ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 
 «MP-1605 Муковисцидоз (мажорные)». 

 
Ф.И.О. ПАЦИЕНТА:   

ДАТА РОЖДЕНИЯ ПАЦИЕНТА:  

ПОЛ:  

ЛАБОРАТОРНЫЙ НОМЕР:  

НАПРАВЛЯЮЩЕЕ УЧРЕЖДЕНИЕ:  

ДАТА ВЫДАЧИ:  

 
 

 

Ген Традиционное название Название варианта Генотип 

CFTR 

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

1660delG c.1528del (p.Val510Phefs*17) wt/wt 

1677delTA c.1545_1546delTA (p.Tyr515*) wt/wt 

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

CFTRdele2,3 
c.54-5940_273+10250 del21kb 

(p.Ser18Argfs*16) 
wt/wt 

N1303K c.3909C>G (p.Asn1303Lys) wt/wt 

 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ: 
Перечисленные варианты в гене CFTR не обнаружены. 

 
Аннотация вариантов проводилась по референсной последовательности NM_000492.4 (база данных RefSeq). 
Для названия вариантов использовалась стандартная номенклатура HGVS (https://mutalyzer.nl/ версия 2.0.25). 
 

Не является диагнозом. Для правильной интерпретации результатов исследования требуется консультация врача. 

 

 

АНАЛИЗ ПРОВОДИЛИ: 
 

 
 Врач-генетик: 

             
                                                             

 
Севостьянова А. М.  

 Врач лабораторный генетик: 
 
 

            Обухова О. Ю. 
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Лицензия: ЛО-78-01-007244 

Адрес: г. Санкт-Петербург, 
Большой пр. ВО д.90, к.2, лит «3» 

8 (812) 602-93-38 
info@cerbalab.ru 
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