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A27.05.035 Молекулярно-генетическое исследование мутаций в гене РАН (фенилкетонурия) в крови8741

Мутации гена РАН (диагностика фенилкетонурии) Патогенных

вариантов

p.Arg408Trp и

p.Arg261Gln

обнаружено не было

Патогенных вариантов

p.Arg408Trp и

p.Arg261Gln в гене

PAH обнаружено не

было.

8741

У пациента не было обнаружено распространенных патогенных вариантов p.Arg408Trp и p.Arg261Gln в гене PAH, что

значительно снижается вероятность наличия у пациента фенилкетонурии или носительства данного заболевания, но не

исключает этого полностью. При сохранении подозрения на наличия у пациента заболевания рекомендуется проведение

более расширенного генотипирования гена PAH или других генов, аберрации в которых ответственны за развитие других

форм гиперфенилаланинемии.

Важно! Формат результата исследования может отличаться в зависимости от пола, возраста и региона выполнения.

 Интерпретация результатов не является диагнозом, заключение по результатам данного исследования дает лечащий врач.  
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