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Недостаточность 21-гидроксилазы 
 

   
                                                  

(ГЕ154) Определение мутаций в гене CYP21B (11 мутаций): 

1. del/conv (делеция/конверсия 

30kb) 

 N/N (Эффект: норма) (N/N; N/Del; 

Del/Del) 

2. Pro30Leu (экзон 1, аллель *8)  *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1' *1/*8; 

*8/*8) 

3. 656A/C>G (интрон 2, аллель *9)  *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1' *1/*9; 

*9/*9) 

4. Ile172Asn (экзон 4, аллель 

*11) 

 *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*11; 

*11/*11) 

5. Ile236Asn (экзон 6, аллель 

*12) 

 *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*12; 

*12/*12) 

6. Val237Glu (экзон 6, аллель 

*13) 

 *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*13; 

*13/*13) 

7. Val281Leu (экзон 7, аллель 

*15) 

 *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*15; 

*15/*15) 

8. F306insT (экзон 7, аллель *16)  *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*16; 

*16/*16) 

9. Gln318X (экзон 8, аллель *17)  *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*17; 

*17/*17) 

10. Arg356Trp (экзон 8, аллель 

*18) 

 *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*18; 

*18/*18) 

11. Pro453Ser (экзон 10, аллель 

*19) 

 *1/*1 (Эффект: норма) (*1/*1; *1/*19; 

*19/*19) 

 [Функция белка: участвует в биосинтезе кортизола и 

альдостерона] 
 

   

_ 

Вниманию пациента!!! Референсные значения тестов приводятся с учетом информации, указанной пациентом при 

регистрации (пол, возраст и др.)  

Консультацию по результатам исследований осуществляет только врач.  

Подпись ___________________                
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