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ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
по результатам секвенирования ДНК 
(Определение мутации в гене IDH1) 

 
Номер договора: 204353 
 
Пациент: Архипов Алексей Евгеньевич 
 
Дата рождения: 28.03.2001 
 
Пол: мужской 
 
Диагноз: C71 

Вид биоматериала: Парафиновый блок 
№О00835_25_001 АРХИПОВ А.Е. 
 
Дата забора материала: 24.02.2025 
 
Дата поступления материала в лабораторию: 
07.03.2025 18:10 
 
Дата готовности исследования: 17.03.2025 
 

Мутации, обнаруженные в опухоли 
 

Положение (hg19) Ген Положение в 
кДНК Замена АК Частота 

аллеля* 
Идентификатор 

dbSNP[1] 
Идентификатор 

COSMIC[2] Покрытие 

chr2:209113112C>
T IDH1 c.395G>A p.Arg132His 37% rs121913500 COSM28746 67450 

     *Доля мутантного аллеля в образце 
 
 

ИНТЕРПРЕТАЦИЯ 
 

У Архипова Алексея Евгеньевича был проведен поиск мутаций в образце ткани опухоли, 
полученной из парафинового блока. 
 
Выявлена 1 мутация: мутация в гене IDH1 (p.Arg132His), представляющая собой ранее описанную 
точечную однонуклеотидную замену, приводящую к замене аминокислоты в кодируемом белке 
(мутация типа миссенс). Мутации IDH1 p.Arg132 являются фактором благоприятного прогноза, и 
обуславливают более длительную общую выживаемость и выживаемость без прогрессирования у 
пациентов с глиальными опухолями по сравнению с пациентами без мутации IDH1. 
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ОПИСАНИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ 

 
Список генов, включенных в анализ: IDH1. 
Список таргетных участков гена, включенных в анализ, может быть предоставлен по запросу. 
Ограничения методики: метод позволяет выявлять наличие мутаций в таргетных участках генов, 
включенных в диагностическую панель; метод не гарантирует обнаружения мутаций за границами 
таргетных участков. Метод также не предназначен для оценки уровня метилирования, выявления 
хромосомных перестроек, полиплоидии. 

 
 

ССЫЛКИ НА ИСПОЛЬЗОВАННЫЕ БАЗЫ ДАННЫХ И ЛИТЕРАТУРУ 
 
 

1) http://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp/ 
2) http://cancer.sanger.ac.uk/cosmic 

 
 
 
Старший молекулярный биолог (направление онкогенетика):                 
Николаева Анастасия Ивановна  
 
 
 
 
 
Врач-генетик, к.м.н.: Канивец Илья Вячеславович   
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