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& 2- Cliquer sur exon 11 par exemple
Bienvenue a la Base de données sur les mutations de |a fibrose kystigthe R1), consacrée 3 la collecte de mutations
dans le géne CFTR pour |la communauté internationale de |a génétique de Ia gse kystique. Il a été lancé par le
Consortium d’analyse génétique de |3 fibrese kystique en 1989 afin d’accroitre et d iliter les communications entre
les chercheurs des FC, et il est maintenu par le Centre de fibrose kystique de I'Hépital pO®aggfants malades de
Toronto. L'objectif spécifique de la base de données est de fournir des informations 3 jour sur [E%agytations
individuelles dans le géne CFTR. Lors d'une mise a niveau majeure en 2010, toutes les mutations C ggnues et les -
variantes de séquences ont été converties 3 la nomenclature standard recommandée par la Human Genomée iation Mutatlon Database
Society. En outre, un processus en ligne pour la soumission de nouvelles mutations a été ajouté. Bien que nous
continuions d'assurer la qualité des données, nous exhortons la communauté internationale a nous faire part de leurs
commentaires et suggestions. S'il vous plalt envoyer un e-mail a cftradmin.

Accueil rechercher Géne CFTR Histoire Equipe StatistiquesLiens Envoyer Aide

Legacy Exon # 14ald4bl5 16 17a 17b 18 19 2021 22 23 24
Exon # 123 4 56 e — 1516 17 1819 20 21 22 2324 25 26 27
Missense 00N | 2xo ([ U0 00 (R IWIITOEN DRI (T T
Nonsense W Mubation fotale: 78 Total Missenee: 23 [T TIUT 1 TN TETREDHICE TTINEN 11
Frameshift i IRl T OV WO e e e nn e n
In frame in/del 1 [l [l LI
splicing (I [ 1 e A A I T e [ | R A T
Promater 1 Total 10 Total F ift: 12
Total In Frame in/del: 2 Total Sequence
. : : . b . Seq. V IR TR 1 {variation: icing: RN L N TR T (e TRITTN
3- Cliquer sur les mutations pour avoir une fiche d’informations IR
nd Exon Region HEE Intron Region {(not to scale) — Exon Mutation | Intron/Prom oter Mutation |

Vue détaillée de I'exon 11

. - R . . . . s N La « variation de séguaence » est parfois désignde comme # polymorphisme #, ce gui indigue gu'elle est « non pathogéne ». Selon la définition générale
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525 protéine This is the major CF mutation; it accounts for 70% of CF chromosomes in most Caucasian
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