
 
 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
по результатам преимплантационного генетического тестирования эмбрионов 

 
 
Пациент: Азизова Гюльтакин Ядигар кызы 
Дата рождения: 12.07.1991г. 
В анамнезе: супруги являются носителями патогенных вариантов в гене РЕХ12. Патогенные варианты в 
гене РЕХ12 обуславливают развитие болезни Цельвейгера (OMIM#614859). У супруга в гене РЕХ12 
обнаружен патогенный вариант chr17:33902922G>A (с.959С>Т) в гетерозиготном состоянии; у супруги в 
гене РЕХ12 обнаружен патогенный вариант chr17:33902992AGA>A (c.888_889del) в гетерозиготном 
состоянии. Заболевание наследуется по аутосомно- рецессивному типу. Риск рождения ребенка с 
заболеванием составляет 25%. 
Материал для исследования: материал эмбрионов (трофэктодерма) 
Исследование: Анализ семейных мутаций chr17:33902922G>A (с.959С>Т) и chr17:33902992AGA>A 
(c.888_889del) в гене РЕХ12, анализ STR-локусов 17 хромосомы, лежащих в непосредственной близости к 
гену РЕХ12. 
 

Результаты анализа в предоставленном материале: 

 
В случае наступления беременности рекомендуется проведение пренатальной 
диагностики в первом триместре.  

 
 
 

Врач-генетик, к.м.н.: Канивец И.В.   

  Дата выдачи результата: 19.12.2024 г. 
 
 
 

 
 

Эмбрион 
 

ПГТ-М Рекомендации к 
переносу на 
основании 

лабораторных данных 
(только по статусу 

заболевания!) 

chr17:33902992AGA>A 
(c.888_889del) в гене РЕХ12 

(материнский аллель) 

chr17:33902922G>A 
(с.959С>Т) в гене РЕХ12 

(отцовский аллель) 
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Не обнаружена 

 
Не обнаружена 

 
Рекомендован 

 


