
 
 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
по результатам преимплантационного генетического тестирования эмбрионов 

 
 
Пациент: Бегларян Мария Владимировна 
Дата рождения: 16.08.1985г. 
В анамнезе: супруга является носительницей микроделеции участка Х хромосомы с позиции 48 682 335 
до позиции 48 700 881. Размер микроделеции 18546 п.н. Гены, попадающие в область дисбаланса: WAS, 
SUV39H1. Гемизиготные мутации в гене WAS обуславливает развитие синдрома Вискотта-Олдрича (OMIM 
#301000). Заболевание наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу. Риск рождения мальчиков с 
заболеванием составляет 50%. 
Материал для исследования: материал эмбрионов (трофэктодерма) 
Исследование: ПГТ-А: Анализ хромосом 1-22, X, Y методом NGS. ПГТ-М: Анализ на наличие микроделеции 
участка Х хромосомы, анализ STR-локусов хромосомы Х, лежащих в непосредственной близости к локусу 
микроделеции.  
 

Результаты анализа в предоставленном материале: 

 

 

Врач-генетик, к.м.н.: Канивец И.В.   

  Дата выдачи результата: 3 0 . 0 1 .2025 г. 
 
 
 

 
 

Эмбрион 
 

ПГТ-М (см. рез-ты от 
09.01.2025) 

ПГТ-А Рекомендации к 
переносу на основании 
лабораторных данных 

(комплексное 
исследование) 

Анализ на наличие 
микроделеции участка 

Х хромосомы 

 
Формула  

(ISCN 2020) 

 
Клиническая 

интерпретация 
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Не обнаружена 

 
seq(8)х3,(11,21)х1 

 
Трисомия 8 
хромосомы, 

моносомия 11 и 
21 хромосом 

 
Ж 

 
Не рекомендован 

 


