
Ф.И.О.: ОБРАЗЕЦ ДЛЯ САЙТА 

Дата рождения: 22.01.1990 (34 г.)   Пол: М                   

Регистрация биоматериала: 20.05.2024

Биоматериал: Кровь с ЭДТА; 

Взятие биоматериала: 20.05.2024 08:00

 

   

    

 

Заявка №: 3303093112                                       

Заказчик: "Полное наименование

юридического лица"

Исполнитель: ООО "ДНКОМ"

Фаза: (НЕ УКАЗАНА) (при 28-дн цикле)

Полное исследование гена CFTR (27 экзонов,9 интронов, включая делецию 2,3 экзона) методом

NGS

РезультатПоказатель Референсные значения

Обнаружение вариантов в гене CFTR (27
экзонов, 9 интронов, включая делецию
CFTRdel2,3)

Патогенных вариантов, вероятно
патогенных вариантов в гене
CFTR обнаружено не было.

Патогенных вариантов, вероятно
патогенных вариантов в гене CFTR

обнаружено не было.

Заключение: 

Комментарии к пробе: У пациента был проведен поиск патогенных и вероятно патогенных вариантов в экзонах 1-26, в

1,3,7,9,12,18,21,22,23 интронах, а также распространенной делеции CFTRdel2,3. Патогенных и вероятно патогенных

вариантов обнаружено не было. Это практически полностью исключает наличие у пациента CFTRассоциированных

заболеваний, таких как муковисцидоз, наследственный панкреатит, двустороннее врожденное отсутствие семявыносящих

протоков. Несмотря на это, описаны очень редкие случаи протяженных делеций, выявление которых невозможно с помощью

данной методики. 
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