
ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
по результатам исследования 

Номер Договора: 193208
Номер Исследования: 271674; 271675; 271676
Пациент: Тихомирова Полина Константиновна;
Тихомирова Надежда Ивановна; Тихомиров Константин
Денисович
Дата рождения: 08.12.2022; 30.09.1998; 21.09.1998
Пол: Женский; Женский; Мужской

Вид биоматериала: Кровь EDTA
Дата забора материала: 06.02.2025
Дата поступления материала в лабораторию:
06.02.2025
Дата готовности исследования: 13.03.2025

Подтверждение мутации, выявленной при NGS секвенированием по Сэнгеру у трио
Метод исследования: Прямое секвенирование
Направительный диагноз: chr6:45438019A>C RUNX2 ENST00000647337 c.653A>C p.Lys218Thr
Направление: Выявление нуклеотидной замены chr6:45438019A>C
Ген: RUNX2
Геномная сборка: hg38

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ
Пациент: Тихомирова Полина Константиновна
Методом прямого автоматического секвенирования был исследован ген RUNX2.
Нуклеотидная замена chr6:45438019A>C обнаружена в гетерозиготном состоянии.
Пациент: Тихомирова Надежда Ивановна
Методом прямого автоматического секвенирования был исследован ген RUNX2.
Нуклеотидная замена chr6:45438019A>C не обнаружена.
Пациент: Тихомиров Константин Денисович
Методом прямого автоматического секвенирования был исследован ген RUNX2.
Нуклеотидная замена chr6:45438019A>C не обнаружена.

Врач-лабораторный
генетик

Канивец Илья Вячеславович


