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ïðè ìè å ëî äèñ ï ëà ñòè ÷å ñêèõ ñèí ä ðî ìàõ 
è îñòðûõ ìè å ëî èä íûõ ëåé êî çàõ
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Êîì ï ëåê ñ íûé êà ðè î òèï (ÊÊ) ó áî ëü íûõ ìè å ëî äèñ ï ëà ñòè ÷å ñêè ìè ñèí ä ðî ìà ìè (ÌÄÑ) è îñòðû ìè ìè å ëî èä íû ìè ëåé êî çà ìè
(ÎÌË) ÿâ ëÿ åò ñÿ ôàê òî ðîì íå áëà ãî ïðè ÿò íî ãî ïðî ãíî çà, ñâÿ çàí ñ âû ñî êîé ÷à ñ òî òîé ðåô ðàê òåð íûõ ôîðì è ðå öè äè âîâ. Ïðè ñòàí -
äàð ò íîì öè òî ãå íå òè ÷å ñêîì èñ ñëå äî âà íèè (ÑÖÈ) èäåí òè ôè êà öèÿ õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé â ÊÊ çà òðóä íå íà â ñâÿ çè ñ íèç êîé ðàç -
ðå øà þ ùåé ñïî ñîá íî ñòüþ ìå òî äà. Ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêèå ìå òî äû — iFISH, mFISH, mBAND, ïî çâî ëÿ þò èäåí òè ôè öè ðî -
âàòü ñëîæ íûå è ñóá ìèê ðî ñêî ïè ÷å ñêèå õðî ìî ñîì íûå ïå ðå ñòðîé êè, ìàð êåð íûå õðî ìî ñî ìû è óòî÷ íÿòü òî÷ êè ðàç ðû âà õðî ìî ñîì.
Ýòè ìè ìå òî äà ìè îõà ðàê òå ðè çî âà íû ÊÊ 15 áî ëü íûõ ÌÄÑ è 11 ÎÌË. mFISH è iFISH âû ïîë íå íû âñåì 26 áî ëü íûì, mBAND âû ïîë -
íåí â äâóõ ñëó ÷à ÿõ. Ïðè ÑÖÈ âû ÿâ ëå íî â ñðåä íåì 7 àíî ìà ëèé êà ðè î òè ïà (3-21). Ñòðóê òóð íûå àíî ìà ëèè âû ÿâ ëå íû âî âñåõ ñëó ÷à -
ÿõ (n = 26): ðå öèï ðîê íûå òðàíñ ëî êà öèè (38,4%), äå ëå öèè (65,3%), äî ïîë íè òå ëü íûé õðî ìî ñîì íûé ìà òå ðè àë íå èç âå ñò íî ãî ïðî -
èñ õîæ äå íèÿ (69,2%), ìàð êåð íûå õðî ìî ñî ìû (53,8%). Îá íà ðó æå íû ÷èñ ëî âûå àíî ìà ëèè òè ïè÷ íûå äëÿ ÌÄÑ è ÎÌË (n = 26): òðè -
ñî ìèÿ 8 (15,3%), ìî íî ñî ìèè 5 (42,3%), 7 (34,6%) è 17 (11,5%). Ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêèå ìå òî äû âû ÿ âè ëè äî ïîë íè òå ëü -
íûå àíî ìà ëèè è/èëè äî ïîë íè òå ëü íûå òî÷ êè ðàç ðû âà õðî ìî ñîì â 19 ñëó ÷à ÿõ. Âû ÿâ ëå íû òðàíñ ëî êà öèè: ðå öèï ðîê íûå — 22 ñëó -
÷àÿ, ñëîæ íûå — 13 ñëó ÷à åâ. Ó 23 ïà öè åí òîâ îá íà ðó æå íû àíî ìà ëèè õðî ìî ñîì 5 (76,9%), 7 (57,6%), 11 (34,6%) è 17 (46,1%). Ïîä -
òâåð æ äå íû äå ëå öèÿ 5q â ïÿ òè ñëó ÷à ÿõ, äå ëå öèÿ 7q â îä íîì ñëó ÷àå. Èñ òèí íàÿ ìî íî ñî ìèÿ 7 ïîä òâåð æ äå íà â îä íîì ñëó ÷àå. Îñòà -
ëü íûå ñëó ÷àè ìî íî ñî ìèè 5, 7 è 17 ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè èäåí òè ôè öè ðî âà íû êàê òðàíñ ëî êà öèè ñ äå ëå öè ÿ -
ìè ëî êó ñîâ 5q31, 7q31 è 17p13. Âñå ìàð êåð íûå õðî ìî ñî ìû è äî ïîë íè òå ëü íûé íå è äåí òè ôè öè ðó å ìûé õðî ìî ñîì íûé ìà òå ðè àë
ðàñ ïî çíà íû êàê ñëîæ íûå òðàíñ ëî êà öèè èëè äå ðè âà òèâ íûå õðî ìî ñî ìû. Ñî ÷å òà íèå ñòàí äàð ò íî ãî è ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å -
ñêèõ ìå òî äîâ èñ ñëå äî âà íèÿ íå îá õî äè ìî äëÿ ïîë íîé õà ðàê òå ðè ñòè êè êîì ï ëåê ñ íûõ êà ðè î òè ïîâ ïðè ÌÄÑ è ÎÌË è îïðå äå ëå íèÿ
òî ÷åê ðàç ðû âà õðî ìî ñîì â ëî êó ñàõ ïî òåí öè à ëü íûõ îí êî ãå íîâ è ãå íîâ ñó ïðåñ ñî ðîâ îïó õî ëå âî ãî ðî ñ òà.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ÌÄÑ, ÎÌË, êîì ï ëåê ñ íûé êà ðè î òèï, FISH, mFISH.
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Anom alies of chro mo somes 5, 7, 11 and 17 with com plex karyotype 
in myelodysplastic syn drome and acute myeloid leu ke mia pa tients

Grebenyuk L.A., Obukhova T.N., Alimova G.A., Shishigina L.A., 
Troitskaya V.V., Kokhno A.V., Parovichnikova E.N., Savchenko V.G.
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Com plex karyotype (CK) in pa tients with myelodysplastic syn drome (MDS) and acute myeloid leu ke mia (AML) is a fac tor of un fa vor able
prog no sis, as so ci ated with high fre quency of re frac tory forms and re lapses. Pre cise iden ti fi ca tion of chro mo some ab nor mal i ties in CK by con -
ven tional cytogenetic anal y sis (CCA) is lim ited due to low res o lu tion of this method. Mo lec u lar cytogenetic tech niques (FISH, mFISH, mBAND)
have sig nif i cantly higher sen si tiv ity and al low to iden tify com plex chro mo some ab nor mal i ties, marker chro mo somes, sub mi cro scopic de le tions 
and spec ify chro mo somes break points. This study in cluded 15 MDS and 11 AML pa tients whose com plex karyo types were char ac ter ized by
these meth ods. mFISH and iFISH are per formed in all 26 pa tients, mBAND is per formed in two cases. CCA re vealed an av er age of 7 karyotype
ab nor mal i ties (from 3 to 21). Struc tural re ar range ments were found in all cases (n = 26): re cip ro cal translocations (38.4%), de le tions (65.3%),
ad di tional chro mo somal ma te rial of un known or i gin (69.2%), marker chro mo somes (53.8%). Nu mer i cal anom a lies typ i cal for MDS and AML
(n = 26) were found: trisomy 8 (15.3%), monosomy 5 (42.3%), 7 (34.6%) and 17 (11.5%). Mo lec u lar cytogenetic anal y sis re vealed ad di tional
chro mo somal ab nor mal i ties and / or ad di tional chro mo some break points in 19 cases. Translocations were found: re cip ro cal in 22 cases, com -
pli cated in 13 cases. In karyotype of 23 pa tients we found chro mo some anom a lies 5 (76.9%), 7 (57.6%), 11 (34.6%) and 17 (46.1%). The de -
le tion 5q was con firmed in five cases, the de le tion of 7q in one case. True monosomy 7 is con firmed in one case. On the re sults of mo lec u lar
cytogenetic tech niques in all other cases with monosomy 5, 7, and 17 re vealed frag ments of these chro mo somes in volved in translocations
were com bined de le tions of loci 5q31, 7q31 and 17p13. All marker chro mo somes and chro mo somes with ad di tional ma te rial of un known or i -
gin were rec og nized as com plex translocations or de riv a tive chro mo somes with break points in both arms. Com bi na tion of CCA and mo lec u lar
cytogenetic tech niques is nec es sary for the com plete char ac ter iza tion of com plex karyo types in MDS and AML and for pre cise for char ac ter is -
tic of CK in MDS and AML and de ter mi na tion of ex act break points loci of po ten tial onco genes and tu mor sup pres sor genes.
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Ââå äå íèå

Ìè å ëî äèñ ï ëà ñòè ÷å ñêèå ñèí ä ðî ìû (ÌÄÑ) è îñòðûå
ìè å ëî èä íûå ëåé êî çû (ÎÌË) — îïó õî ëå âûå çà áî ëå âà íèÿ 
ñè ñ òå ìû êðî âè, ïà òî ãå íåç êî òî ðûõ îáó ñëîâ ëåí ãå íå òè -
÷å ñêè ìè íà ðó øå íè ÿ ìè â ñòâî ëî âûõ ãå ìî ïî ý òè ÷å ñêèõ
êëåò êàõ. Äëÿ óñòà íîâ ëå íèÿ òî÷ íî ãî äèà ãíî çà, êëàñ ñè ôè -
êà öèè ÌÄÑ è ÎÌË è îïðå äå ëå íèÿ ãðóï ïû ðè ñ êà íå îá -
õî äè ìî âû ïîë íå íèå ñòàí äàð ò íî ãî öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî
èñ ñëå äî âà íèÿ (ÑÖÈ).

Êëî íà ëü íûå õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ îá íà ðó æè âà -
þò ñÿ ïî÷ òè â ïî ëî âè íå âñåõ ñëó ÷à åâ ÌÄÑ, èç íèõ
8—10% áî ëü íûõ èìå þò êîì ï ëåê ñ íûé êà ðè î òèï (ÊÊ) —
3 è áî ëåå õðî ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè â ïðå äå ëàõ îä íî ãî
êëî íà [1].

Ðàç ëè÷ íûå õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ îá íà ðó æè âà þò -
ñÿ â êà ðè î òè ïå ó áî ëåå 50% áî ëü íûõ ÎÌË. Ìíî ãèå èç
ýòèõ íà ðó øå íèé ÿâ ëÿ þò ñÿ íå çà âè ñè ìû ìè ïðî ãíî ñ òè ÷å -
ñêè ìè ôàê òî ðà ìè è âêëþ ÷å íû â ñî âðå ìåí íóþ êëàñ ñè -
ôè êà öèþ ÂÎÇ [2]. Ïðè áëè çè òå ëü íî ó 10% áî ëü íûõ âû -
ÿâ ëÿ åò ñÿ ÊÊ (3 èëè áî ëåå õðî ìî ñîì íûõ àáåð ðà öèé ïðè
îò ñóò ñò âèè îä íîé èç òðàíñ ëî êà öèé èëè èí âåð ñèé, óêà -
çàí íûõ â êëàñ ñè ôè êà öèè ÂÎÇ) [3]. ÊÊ àñ ñî öè è ðî âàí
ñ ïëî õèì îò âå òîì íà ïðî âî äè ìóþ òå ðà ïèþ, êî ðîò êîé
ïðî äîë æè òå ëü íî ñòüþ æèç íè áî ëü íûõ ÌÄÑ è ÎÌË, è
ÿâ ëÿ åò ñÿ ñà ìûì íå áëà ãî ïðè ÿò íûì ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêèì
ôàê òî ðîì [4—8]. Òàê æå ê ãðóï ïå êðàé íå íå áëà ãî ïðè ÿò -
íî ãî ïðî ãíî çà ìîæ íî îò íå ñ òè áî ëü íûõ ÎÌË ñ òàê íà çû -
âà å ìûì ìî íî ñîì íûì êà ðè î òè ïîì (â êà ðè î òè ïå ïðè ñóò -
ñò âó þò äâå è áî ëåå ìî íî ñî ìèè ëè áî îä íà àóòî ñîì íàÿ
ìî íî ñî ìèÿ â ñî ÷å òà íèè ñ êàê ìè íè ìóì îä íîé ñòðóê òóð -
íîé õðî ìî ñîì íîé àíî ìà ëèåé) [9].

Ìíî æå ñò âåí íûå õðî ìî ñîì íûå èç ìå íå íèÿ â êà ðè î -
òè ïå áî ëü íûõ ÌÄÑ è ÎÌË âå ðî ÿò íî ìî ãóò áûòü ðå çó ëü -
òà òîì êëî íà ëü íîé ýâî ëþ öèè [10] è ìå òî äîì ÑÖÈ íå âñå
íà ðó øå íèÿ èäåí òè ôè öè ðó þò ñÿ, â ñâÿ çè ñ îãðà íè ÷åí íîé
ðàç ðå øà þ ùåé ñïî ñîá íî ñòüþ ýòî ãî ìå òî äà
(10—12 ìëí ï.í.). Ðå öèï ðîê íûå òðàíñ ëî êà öèè è ñëîæ -
íûå òðàíñ ëî êà öèè ñ ó÷à ñ òè åì òðåõ è áî ëåå õðî ìî ñîì,
ìî ãóò ñî ïðî âîæ äà òü ñÿ äå ëå öè ÿ ìè ëî êó ñîâ ãå íîâ ïî òåí -
öè à ëü íûõ ñó ïðåñ ñî ðîâ îïó õî ëå âî ãî ðî ñ òà. Ìå òîä ôëó î -
ðåñ öåí ò íîé ãèá ðè äè çà öèè in si tu íà èí òåð ôàç íûõ ÿä ðàõ
(iFISH) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ëî êóñ-ñïå öè ôè÷ íûõ
ÄÍÊ-çîí äîâ îá ëà äà åò âû ñî êîé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ
(10—50 òûñ. ï.í.) è ïî çâî ëÿ åò âû ÿâ ëÿòü ñóá ìèê ðî ñêî ïè -
÷å ñêèå äå ëå öèè è òðàíñ ëî êà öèè ñ äå ëå öè ÿ ìè ëî êó ñîâ
èç âå ñò íûõ è ïî òåí öè à ëü íûõ ãå íîâ, ó÷à ñò âó þ ùèõ â ïà òî -
ãå íå çå ÌÄÑ è ÎÌË [11—13].

×óâ ñò âè òå ëü íîñòü ìå òî äà ìíî ãî öâåò íîé ôëó î ðåñ -
öåí ò íîé ãèá ðè äè çà öèè in si tu (mul ti co lor FISH —
mFISH) ñî ñòàâ ëÿ åò 3 ìëí ï.í., ÷òî ïî çâî ëÿ åò âû ÿâ ëÿòü
ñêðû òûå è ñëîæ íûå õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ, ìíî æå ñò -
âåí íûå ïå ðå ñòðîé êè â îáî èõ ïëå ÷àõ õðî ìî ñîì è íå ðàñ -
ïîç íà âà å ìûé ïðè ÑÖÈ õðî ìî ñîì íûé ìà òå ðè àë, îä íà êî
òðå áó åò íà ëè ÷èÿ ìå òà ôàç õî ðî øå ãî êà ÷å ñò âà. Ìíî ãî -
öâåò íàÿ èäåí òè ôè êà öèÿ õðî ìî ñîì âû ñî êî ãî ðàç ðå øå -
íèÿ (mul ti co lor ban ding — mBAND) ïî çâî ëÿ åò èäåí òè -

ôè öè ðî âàòü âíóò ðè õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ, à òàê æå
äà åò âîç ìîæ íîñòü èäåí òè ôè öè ðî âàòü òî÷ êè ðàç ðû âîâ
õðî ìî ñîì [14, 15].

Òà êèì îá ðà çîì, öå ëüþ íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ÿâè -
ëàñü õà ðàê òå ðè ñòè êà ÊÊ áî ëü íûõ ÌÄÑ è ÎÌË ñ èñ -
ïîëü çî âà íè åì êîì áè íà öèè ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å -
ñêèõ ìå òî äîâ iFISH, mFISH è mBAND.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Â 2014—2016 ãã. â ëà áî ðà òî ðèè êà ðè î ëî ãèè ÔÃÁÓ
«ÍÌÈÖ ãå ìà òî ëî ãèè» Ìèí ç ä ðà âà Ðîñ ñèè íà ìî ìåíò
óñòà íîâ ëå íèÿ äèà ãíî çà ÑÖÈ êëå òîê êî ñò íî ãî ìîç ãà âû -
ïîë íå íî 362 áî ëü íûì ÌÄÑ è 163 áî ëü íûì ÎÌË. Â íà -
ñòî ÿ ùåå èñ ñëå äî âà íèå âêëþ ÷å íû 26 ïà öè åí òîâ ñ ÊÊ (13
ìóæ ÷èí è 13 æåí ùèí, ñðåä íèé âîç ðàñò 59,8 ãî äà): 15 áî -
ëü íûõ ÌÄÑ (4,1%) è 11 áî ëü íûõ ÎÌË (6,7%).

Êëåò êè êî ñò íî ãî ìîç ãà êó ëü òè âè ðî âà ëè â òå ÷å íèå
24 ÷à ñîâ ñ ïðè ìå íå íè åì ïè òà òå ëü íîé ñðå äû RPMI-1640
c ãëó òà ìè íîì (ÍÏÏ “Ïà íÝ êî”, Ðîñ ñèÿ), ñ äî áàâ ëå íè åì
20% ñû âî ðîò êè êðóï íî ãî ðî ãà òî ãî ñêî òà (Bi o se ra, Fran -
ce), àí òè áè î òè êîâ. G-äèô ôå ðåí öè à ëü íîå îêðà øè âà íèå
õðî ìî ñîì ïðî âî äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì êðà ñ êè Wright
(Merck, Ger ma ny). Ïî âîç ìîæ íî ñòè àíà ëè çè ðî âà ëè 20
ìå òà ôàç. Êà ðè î òèï îïè ñû âà ëè â ñî îò âåò ñò âèè ñ Ìåæ äó -
íà ðîä íîé öè òî ãå íå òè ÷å ñêîé íî ìåí ê ëà òó ðîé ISCN
(2013) [16]. Êëî íà ëü íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè ñ÷è òà ëèñü
ñòðóê òóð íûå õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ è äî ïîë íè òå ëü -
íûå õðî ìî ñî ìû îá íà ðó æåí íûå â ìè íè ìóì äâóõ ìå òà ôà -
çàõ, ìî íî ñî ìèè â òðåõ è áî ëåå ìå òà ôà çàõ.

Ôëó î ðåñ öåí ò íóþ ãèá ðè äè çà öèþ in si tu íà èí òåð ôàç -
íûõ ÿä ðàõ (iFISH) ñ ÄÍÊ-çîí äà ìè âû ïîë íÿ ëè ñî ãëàñ íî
ïðî òî êî ëàì ôèðì-ïðî èç âî äè òå ëåé: LSI EGR1/D5S23,
D5S721 Du al Co lor Pro be Set, TP53/CEP 17 FISH Pro be
Kit, D7S522/CEP 7 FISH Pro be Kit, CEP 8 Spec t rum
Oran ge DNA Pro be Kit, ATM/CEP 11 FISH Pro be Kit, LSI 
MLL Du al Co lor Bre ak Apart Re ar ran ge ment, D20S108
FISH Pro be Kit, 1p36 Mic ro de le ti on Re gi on Pro be — LSI
p58 (1p36) (SO)/Tel Vy si on 1p (SG)/LSI 1q25 (SA) (Ab bott
La bo ra to ri es, U.S.A.); Del(7q) De le ti on, Del (5q) De le ti on
(Aqu a ri us Cy to cell, UK); XL 5q31 / 5q33 / 5p15, XL AML1, 
WCP7 Te xas Red (Me ta Sys tems, Al t lus she im, Ger ma ny).
Àíà ëèç ïðî âî äè ëè ïîä ôëó î ðåñ öåí ò íûì ìèê ðî ñêî ïîì
Ze iss Axi os kop (Ze iss, Je na, Ger ma ny). Àíà ëè çè ðî âà ëè íå
ìå íåå 200 èí òåð ôàç íûõ ÿäåð äëÿ êàæ äîé ïðî áû.

Âñåì 26 áî ëü íûì ñ ÊÊ âû ïîë íÿ ëè mFISH. Â äâóõ
ñëó ÷à ÿõ âû ïîë íå íà mBAND äëÿ õðî ìî ñîì 5, 7, 15, 17.
Èñ ïî ëü çî âà ëè ïðî áû 24XCy te, XCy te mBAND 5, XCy te
mBAND 7, XCy te mBAND 15, XCy te mBAND 17 ñ íà áî -
ðîì èç 5 ôëó î ðåñ öåí ò íûõ êðà ñè òå ëåé: DEAC, FITC,
Spec t rum Oran geTM, Te xas Red®, CyTM5 (Me ta Sys tems,
Al t lus she im, Ger ma ny). Ïðå ïà ðà òû àíà ëè çè ðî âà ëè ïîä
ôëó î ðåñ öåí ò íûì ìèê ðî ñêî ïîì Ze iss Axi os kop ñ èñ ïî ëü -
çî âà íè åì ñïå öè à ëü íî ãî ïðî ãðàì ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ ISIS 
(Me ta Sys tems, Al t lus she im, Ger ma ny).
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Ðå çó ëü òà òû

Â ðå çó ëü òà òå ÑÖÈ êëå òîê êî ñò íî ãî ìîç ãà áî ëü íûõ
ÌÄÑ (n = 362) õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ âû ÿâ ëå íû
ó 40,2% áî ëü íûõ, íîð ìà ëü íûé êà ðè î òèï ó 53,3% áî ëü -
íûõ è ìè òî çû îò ñóò ñò âî âà ëè â 6,5% ñëó ÷à åâ.

Ïðè ÑÖÈ êëå òîê êî ñò íî ãî ìîç ãà áî ëü íûõ ÎÌË
(n = 163) õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ îá íà ðó æå íû ó 44,2%
áî ëü íûõ, íîð ìà ëü íûé êà ðè î òèï âû ÿâ ëåí ó 43,9%, ìè òî -
çû îò ñóò ñò âî âà ëè â 11,6% ñëó ÷à åâ.

Ïî ðå çó ëü òà òàì ÑÖÈ ÊÊ îá íà ðó æåí ó 18 (4,9%)
áîëü íûõ ÌÄÑ è ó 14 (8,5%) áî ëü íûõ ÎÌË. Øåñòü ïà öè -
åí òîâ (òðè ñëó ÷àÿ ÌÄÑ è òðè ÎÌË) íå áû ëè âêëþ ÷å íû
â èñ ñëå äî âà íèå â ñâÿ çè ñ íå äî ñòà òî÷ íûì êî ëè ÷å ñò âîì
àíà ëè çè ðó å ìî ãî ìà òå ðè à ëà (ðèñ. 1).

Ïðè ÑÖÈ âû ÿâ ëå íî îò òðåõ äî 21 íà ðó øå íèé, â ñðåä -
íåì 7 àíî ìà ëèé íà êà ðè î òèï. Â êà ðè î òè ïå äå ñÿ òè ïà öè åí -
òîâ âû ÿâ ëå íî îò òðåõ äî ïÿ òè õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé,
ó 11 áî ëü íûõ — îò øåñ òè äî âî ñü ìè, ó ÷å òû ðåõ áî ëü íûõ
îá íà ðó æå íî áî ëåå äå ñÿ òè íà ðó øå íèé. Ñòðóê òóð íûå õðî -
ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè âû ÿâ ëå íû âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ (n = 26):
ðå öèï ðîê íûå òðàíñ ëî êà öèè â 38,4%, äå ëå öèè â 65,3%, äî -
ïîë íè òå ëü íûé õðî ìî ñîì íûé ìà òå ðè àë íå èç âå ñò íî ãî ïðî -
èñ õîæ äå íèÿ â 69,2%, ìàð êåð íûå õðî ìî ñî ìû 53,8%. Äî -
ïîë íè òå ëü íûå õðî ìî ñî ìû (òðè- è òåò ðà ñî ìèè) îá íà ðó æå -
íû â äå âÿ òè ñëó ÷à ÿõ, â ÷å òû ðåõ ñëó ÷à ÿõ èç íèõ òðè ñî ìèÿ 8.
Ìî íî ñî ìèè âû ÿâ ëå íû â 19 ñëó ÷à ÿõ, ïðè ýòîì ÷à ùå îò ñóò -
ñò âî âà ëè õðî ìî ñî ìû 5 (42,3%), 7 (34,6%), 17 (11,5%). Ðå -
çóëü òà òû ÑÖÈ, mFISH è iFISH ïðåä ñòàâ ëå íû â òàá ëè öå.

Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèÿ ÊÊ ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå -
íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè îá íà ðó æå íî îò äâóõ äî 16 àíî ìà -

ëèé, â ñðåä íåì 6 íà ðó øå íèé íà êà ðè î òèï. Äî ïîë íè òå ëü -
íûå àíî ìà ëèè è/èëè äî ïîë íè òå ëü íûå òî÷ êè ðàç ðû âà
õðî ìî ñîì âû ÿâ ëå íû â 19 ñëó ÷à ÿõ (73%).

Â 25 èç 26 ïðî à íà ëè çè ðî âàí íûõ êà ðè î òè ïîâ âû ÿâ ëå íû
òðàíñ ëî êà öèè. Äå ëå öèè ðàç ëè÷ íûõ õðî ìî ñîì âû ÿâ ëå íû
â 24 èç 26 ñëó ÷à åâ (ðèñ. 2). Â 18 ñëó ÷à ÿõ îá íà ðó æåí íûå
òðàíñ ëî êà öèè ñî ïðî âîæ äà ëèñü äå ëå öè ÿ ìè. Ïðî ñòûå
òðàíñ ëî êà öèè, îá íà ðó æåí íûå òî ëü êî ïðè ÑÖÈ, ïîä òâåð -
æ äå íû â ïÿ òè ñëó ÷à ÿõ. Â äâóõ ñëó ÷à ÿõ âû ÿâ ëåí äðó ãîé õðî -
ìî ñîì íûé ïàðò íåð â òðàíñ ëî êà öèè (##6, 22), ó äâóõ áî ëü -
íûõ (##7, 11) â êà ðè î òè ïå âû ÿâ ëå íû ñëîæ íûå òðàíñ ëî êà -
öèè ñ âî âëå ÷å íè åì ÷å òû ðåõ è ïÿ òè õðî ìî ñîì ñî îò âåò ñò -
âåí íî. Òðè ñî ìèè îá íà ðó æå íû â 11 ñëó ÷à ÿõ. Âû ÿâ ëåí íûå
ïðè ÑÖÈ òðè ñî ìèè ïîä òâåð æ äå íû â âî ñü ìè èç íèõ. Ìå òî -
äîì mFISH â êà ðè î òè ïå áî ëü íî ãî #5 òðè ñî ìèÿ 2 èäåí òè -
ôè öè ðî âà íà êàê ñëîæ íàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ t (2;3;10). Â äâóõ
ñëó ÷à ÿõ îá íà ðó æå íû òðè ñî ìèè íå âû ÿâ ëåí íûå ïðè ÑÖÈ:
â êà ðè î òè ïå áî ëü íî ãî #6 îá íà ðó æå íà òðè ñî ìèÿ 8, ó áî ëü -
íî ãî #16 îá íà ðó æå íà òðè ñî ìèÿ 22. Ó áî ëü íî ãî #14 òðè ñî -
ìèÿ 8 íå ïîä òâåð æ äå íà, íî âû ÿâ ëå íà òðè ñî ìèÿ 21.

Ó 23 áî ëü íûõ èç 26 âû ÿâ ëå íû àíî ìà ëèè õðî ìî ñîì 5
(76,9%), 7 (57,6%), 11 (34,6%), 17 (46,1%).

Õðî ìî ñî ìà 5. Ñòðóê òóð íûå õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ 
âû ÿâ ëå íû ó 20 áî ëü íûõ (76,9%). Â ñå ìè ñëó ÷à ÿõ (# 2, 4,
5, 9, 10, 12, 25) ïðè ÑÖÈ îá íà ðó æå íà äå ëå öèÿ 5q
(5q13-q31). Ó ïÿ òè áî ëü íûõ (##2, 4, 5, 10, 12) äå ëå öèÿ
5q31 ïîä òâåð æ äå íà ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêè ìè
ìå òî äà ìè, â äâóõ ñëó ÷à ÿõ (##9, 25) õðî ìî ñî ìà 5 âî âëå ÷å -
íà â ñëîæ íûå òðàíñ ëî êà öèè (ñ ó÷à ñ òè åì òðåõ õðî ìî ñîì)
ñ äå ëå öèåé 5q31.
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Ðèñ. 1. Ðå çó ëü òà òû ñòàí äàð ò íî ãî öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ.
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Òàá ëè öà
Ðå çó ëü òà òû ÑÖÈ, mFISH è iFISH. Â ïî ñëåä íåì ñòîëá öå òàá ëè öû ïðè âå äå íû çà êëþ ÷è òå ëü íûå ðå çó ëü òà òû

ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ, îáîá ùà þ ùèå äàí íûå òðåõ ìå òî äîâ

N
ï/ï

Êà ðè î òèï (ÑÖÈ) Êà ðè î òèï (iFISH + mFISH)

1 43-44, X, der(X) or mar, der(2)(q22), der(4)?add(p10), -5,
?der(8), der(9)add(?q34), i(12)(p10), -18, der(19), + mar
[cp15]

43-44, X, der(X)t(X;1;18), t(2;8), t(4;4), del(5)(q31), i(12),
-18[cp5]
del 5q31

2 46, XX, -2, add(3)(?p35), del(4)(q21)x2, del(5)(q13q33),
add(11)(p15), add(12)(p13), add(20)(q13)[10]

46, ÕÕ, der(2)del(2p)del(2q), -4, del(5)(q31), t(6;13),
der(11)t(4;11)[3]
del 5q31
amp MLL

3 45, XX, der(2)?del(q31), -5, der(17)t(5;17)(p11;q10)[19]
/46,XX[1]

45, XX, del(2)(q31), t(5;17)(p11;p13)[3] del 5q31
del 17p13/TP53

4 47, XX, der(1)add(p36), del(5)(q15q33), -7, +8x2,
der(13)add(q33)[19]/ 47,XX,idem,der(2)[1]

47, t(X;7;20), X, t(1;5;7;13;14;15;17;20), del(5)(q31), +8x2,
-17[5]
del 5q31
del 7q31
del 17p13/TP53

5 54-61, XX, +2, +del(3)(q11), +4, del(5)(q13q33), +6, ?-7,
+8, ?+del(9)(q21), +add(11)(ð?15), -12, +13, +14x2, +15,
?del(17)p(12), +19, +20, +21, +22, +3 mar [cp10]/ 46, XX,
idem, +mar? del(7)(q22)[10]

54-61, XX, t(2;3;10), t(10;14) or t(2;3;10;14),
+der(2)t(2;20;22), t(4;12), del(5)(q31)x2, +5, +6, t(7;11),
del(7)(q31), +8x2, +13, +14, +15, +21, +22[cp7]
del 5q31
del 7q31
amp MLL

6 46, XX, t(2;5)(p15;?q15), t(6;9)(p23;q24), add(17)(q24)[20] 46, XX, t(2;17)(p10;q21), t(3;5)(p10;q10), t(6;9)(p23;q34),
+8[3]
del 5q31

7 45, ÕÕ, t(2;3)(p24~25;q36), -5, del(13)(q14q22) [5] /
46,XX[5]

45, XX,
del(2)t(2;3;5;11)(3?p,?,?,?)t(2;13)[cp3]
del 5q31

8 46, X, add(X)(p22), del(6)(q22), add(21)(q22) [19] /
47,XX,+8[4]

46, X, t(X;6;21)[5]/ 47, XX, +8[5]

9 46, X, der(X), add(1)(ð35-36), del(5)(q13q33), -6, der(7),
del(13)(q14), der(21), +mar [8] / 46, XX [9]

45, X, -X, t(1;5;22), del(5)(q31), t(6;13),
del(13)(q14)[6]
del 5q31

10 45-46, XX, 1qh+, der(3), der(4), del(5)(q13q33),
del(6)(q22), der(8), -9, add(11)(q24), add(22)x2 [cp 10] /
46,XX,1qh+[20]

45-46, XX, 1qh+, t(3;6)(p12;q12),
der(4)t(4;8;11)(q13;q21;q24), del(5)(q13q33), -6,
+der(8)t(4;8)(q31;q21), -9, der(22)t(9;22)(p21;q12),
der(22)t(1;22)(p35;p12)[cp7]
del 5q31

11 47, XX, t(2;12)(p13;p13), +4, del(12)(p10),
del(13)(q21)[cp7]

47, XX, t(X;2;8;12;12;15), +4, +20, -9, -15, del(8)(q10),
t(9;20)(?q;q13)[cp4]

12 44-45, X, -X, del(5)(q15q33), add(6)(p?22-25), del(7q22),
add(11)(p?15)[16]/ 45- 46, X, idem, add(19)(q?13), +mar/
46,XX[1]

45, X, -X, der(1)t(1;21)(p36;?),
del(5)(q13q33),der(6)t(6;11;19)(p22;p15;?),
der(7)t(7;20)(?;?), -19[8]
del 5q31
del 7q31

13 45, XX, inv(3)(q21q26), -5, t(7;11)(q22;q13), -17, +mar or
del(17)(q10)[19]/ 45, XX, idem, add(7)(q22)[1]

46, XX, inv(3)(q21q26), del(5)(q31), t(7;11)(q22;q13),
del(13)(q13),
del(17)(p10)[6]
del 5q31
del 7q31
del 17p13/ TP53

14 45-47, XY, -5 or del(5q), -7, +8, -18, add(20)(q13), +1-3
mar [cp18]/ 46,XY[2]

45-47, XY, t(5;20), del(5)(q31), t(7;16), -16, del(12), +21/
43, X, -Y, t(1;20),t(5;7;17), t(19;21), -20, -21[cp4]
del 5q31
del 7q31
del 17p13/ TP53

15 44-45, XY, add(16)(?p10) or t(16;17)(p10;q10), -17,
?der(20) or -20,+ mar [ñð 20]

45, XY, t(16;17)(p10;q10), -20[3]
del 17p13/ TP53



Ïðè ÑÖÈ ìî íî ñî ìèÿ 5 îá íà ðó æå íà ó 11 áî ëü íûõ

(##1, 3, 7, 13, 14, 16, 17, 19, 20, 21, 23). Èç íèõ äâà ñëó ÷àÿ 

ìî íî ñî ìèè 5 (##1,13) ïî ðå çó ëü òà òàì èñ ñëå äî âà íèÿ ìå -

òî äà ìè iFISH è mFISH èäåí òè ôè öè ðî âà íû êàê äå ëå öèè 

5q (òî÷ êà ðàç ðû âà 5q31). Âî âñåõ îñòà ëü íûõ ñëó ÷à ÿõ õðî -

ìî ñî ìà 5 âî âëå ÷å íà â òðàíñ ëî êà öèè ñ äå ëå öèåé 5q31.

Â ñëó ÷àå (#6) îá íà ðó æåí íàÿ ïðè ÑÖÈ òðàíñ ëî êà öèÿ

t(2;5) îïðå äå ëå íà êàê òðàíñ ëî êà öèÿ t (3;5) c äå ëå öèåé

äëèí íî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 5 (del 5q31). Èñ òèí íîé ìî -

íî ñî ìèè 5 íè ó îä íî ãî áî ëü íî ãî íå âû ÿâ ëå íî.

Õðî ìî ñî ìà 7. Ïðè ÑÖÈ àíî ìà ëèè õðî ìî ñî ìû 7 âû -

ÿâ ëå íû ó 15 áî ëü íûõ (57,6%): ïðî ñòûå ðå öèï ðîê íûå

òðàíñ ëî êà öèè îá íà ðó æå íû â äâóõ ñëó ÷à ÿõ (#13,23), äå ëå -

öèÿ 7q â äâóõ ñëó ÷à ÿõ (#12, #17), ìî íî ñî ìèÿ 7 ó äå âÿ òè

áî ëü íûõ (## 4, 5, 14, 18, 19, 20, 21, 22, 25). Ìî ëå êó ëÿð -

íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè âû ÿâ ëå íû â ñëó ÷àå #12 
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Òàá ëè öà (îêîí÷àíèå)

N
ï/ï

Êà ðè î òèï (ÑÖÈ) Êà ðè î òèï (iFISH + mFISH)

16 46, XY, -3, -5, add (17)(?p11-13), der(20) or del (20), + 2
mar [20]

46, XY, t(3;22), t(5;17), +22[3]
del 5q31
del 17p13/ TP53

17 45-47, XY, +2, ?der(3), -5, del(7)(q22), -12, +mar [cp14]/
45-47, XY, idem, +8[1]/ 46,XY[4]

47, XY, t(1;5)(?;?), del(7)(?q22), +8[cp5]
del 5q31
del 7q31

18 47, XY, -7, +13, i(17)(q10), +mar[20]/46,XY[5] 47, XY, der(7)del(7)(p)del(7)(q), +13, i(17)(q10)[5]
del 7q31
del 17p13/ TP53

19 42-44, XY, del(2)(p21), -5, -7, del(12)(p12), -12, -13, -15,
-16, -17, -19, + 6-7 mar [cp30]

42-44, XY, t(5;15;17;22)(?p;q?;q2?1;p10),
der(7)del(7)(p10)t(7;13)(q22;q?14), del
(13)(?q13),del(15)(q?2),
der(17)t(16;17;19;21)(q10;?;?;q10)[cp10]
del 5q31
del 7q31
del 17p13/ TP53

20 43, XY, -5, -7, -11, der(12)t(5;12)(q31;q12),
der(14)add(p11) or t(14;?20)(p11;q13?),
der(18)t(11;18)(q21;q22), -20, + mar [cp10]

43,XY, -7, der(11)del(11)(p?15)t(11;18)(q?21;q22),
t(14;20)(p11;?q), der(12)t(5;12)(?q32;q12),
del(19)(p?,?q)[cp10]
del5q31
èñ òèí íàÿ ìî íî ñî ìèÿ 7

21 45, XY, del(3)(q31) or t(3;?), add(4)(q?35), -5 or
del(5)(q15), -7 or del(7)(q22), ?del(11)(q23), ?-17 or
add(17)(p?), ?-18, add(19)(?q13), +21, +22, dmin [cp12]/
43,XY, idem, ?+2, i(13)(q10) [1]/ 46,XY,[2]

45, XY, t(3;18;22)(p?;?q10;?q10), t(5;17)(?;?q15),
i(13)(q10), ?dic(7;19)(?q22;?q?), +21[cp5]
del 5q31
del7q31
del 17p13/ TP53

22 42~45, XY, der(5), -7,
der(15)t(14;15)(14qter->14q?13::15q10->15qter), ?-18,
-20, +mar der(7)?,
idic(22)(22qter->22q10::22q10->22qter), dmin [cp11]/
46,XY,[1]

45, XY, t(5;18), t(7;14),
del(15)(q?)t(15;20), idic(22)[6]
del 5q31
del 7q31

23 43, XY, -5, add(6)(p25), t(7;12)(q35;q10), del(11)(p15), -12, 
t(15;19)(q15;q13), -15, der(21) [55]/ 46,XY [5]

46, XY, t(5;21), t(6;11), t(7;12), -12, -15, t(15;19)[8]
del 5q31
del 7q22

24 45-53, XY, +1, +2, +6, +?18, +?20, +?21, +2-3mar, +
idic(?), + ?trc(?9;11?;?) or mar [9]

54, X, t(Y;15;19), +1, +2, t(4;15;16;18;22),+6, +18, +21,
-16, der(18), +der(7)del(7)(p?)del(7)(q?), +8, +14,
del(19)(p10)[4]
del 7q31
del 17p13/ TP53

25 45, XY, der(1), del(5)(q13q33), -7, der(11), add(15)(p11),
der(16), ?del(18)(q23), add(19)(q13)[19]/ 46,XY[1]

45, XY, t(1;5;7), del(5)(q13q33), t(11;15;16),
der(19)t(11;19)[3]
del 5p15
del 5q31
del 7q31
dup MLL

26 46, XY, del(4)(q21), t(8;12) or ins (8;12)(q21;p13p13),
der(13) or inv(13)(q32q13), add(17)(p13), del(22)(q11) [23]

46,XY,t(4;21)(q21;q21), t(8;12)ins(13;8)(q14;q22;p12),
t(17;18)(q12;p11)[5]



òðàíñ ëî êà öèÿ ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî ìû 7 ñ äå ëå öèåé
7q31, â ñëó ÷àå #17 ïîä òâåð æ äå íà äå ëå öèÿ 7q31. Â äâóõ
ñëó ÷à ÿõ (#18, #24) îá íà ðó æåí äå ðè âàò õðî ìî ñî ìû 7 (der
(7) del (7) (p?) del (7) (q?)), ïî ý òî ìó â êà ðè î òè ïå áî ëü íî -
ãî #18 ìî íî ñî ìèÿ 7 íå ïîä òâåð æ äå íà, à â ñëó ÷àå #24 âû -
ÿâ ëå íî äî ïîë íè òå ëü íîå íà ðó øå íèå, íå îá íà ðó æåí íîå
ïðè ÑÖÈ. Èñ òèí íàÿ ìî íî ñî ìèÿ 7 âû ÿâ ëå íà òî ëü êî ó îä -
íî ãî áî ëü íî ãî (#20), â îñòà ëü íûõ ñëó ÷à ÿõ âû ÿâ ëå íû
òðàíñ ëî êà öèè ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî ìû 7 ñ äå ëå öèåé
7q31.

Õðî ìî ñî ìà 11. Ïðè ÑÖÈ àíî ìà ëèè õðî ìî ñî ìû 11
âû ÿâ ëå íû 9 ñëó ÷à ÿõ (34,6%) (##2, 5, 7, 10, 12, 20, 21, 23,
25). Â ÷å òû ðåõ ñëó ÷à ÿõ (## 2, 5, 10, 12) îá íà ðó æåí äî ïîë -
íè òå ëü íûé íå è äåí òè ôè öè ðó å ìûé ìà òå ðè àë íà 11ð, â ñëó -
÷àå #10 íà 11q. Äå ëå öèÿ 11ð (#23), äå ëå öèÿ 11q (#21), äå -
ðè âàò 11(#25) îá íà ðó æå íû ïî îä íî ìó ñëó ÷àþ êàæ äûé.
Ìåòîäîì mFISH óñòà íîâ ëå íî, ÷òî àíî ìà ëèè õðî ìî ñî ìû
11 ïðåä ñòàâ ëå íû òðàíñ ëî êà öè ÿ ìè, â ñëó ÷à ÿõ # 7, 10, 12,
25 ñëîæ íû ìè òðàíñ ëî êà öè ÿ ìè. Â ñëó ÷àå #7 ïðè ÑÖÈ
àíî ìà ëèè õðî ìî ñî ìû 11 íå âû ÿâ ëå íû, òî ëü êî ìåòîäîì
ìíî ãî öâåò íî ãî êà ðè î òè ïè ðî âà íèÿ îá íà ðó æå íà ñëîæ íàÿ
òðàíñ ëî êà öèÿ der(2)t(2;3;5;11)(?q10;?;?;p?10)t(2;13).

Â êà ðè î òè ïàõ áî ëü íûõ (## 2, 5, 25) ñ èñïîëüçîâàíèåì 
ëî êóñ ñïå öè ôè÷ íûõ ÄÍÊ-çîí äîâ ê ðå ãè î íàì
11q22/ATM, 11q23/MLL è öåí ò ðî ìå ðå õðî ìî ñî ìû 11
âû ÿâ ëå íû äóï ëè êà öèÿ 11q23/MLL (#25), àì ï ëè ôè êà öèÿ 
MLL (äî 12 êî ïèé íà ÿä ðî) (## 2, 5).

Ïðè ÑÖÈ ìî íî ñî ìèÿ 11 âû ÿâ ëå íà òî ëü êî â îä íîì
ñëó ÷àå (#20), ìå òî äà ìè FISH îá íà ðó æå íû äå ëå öèÿ êî -

ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 11 è òðàíñ ëî êà öèÿ ÷à ñ òè 11q
íà äëèí íîå ïëå ÷î õðî ìî ñî ìû 18 (der (11) del (11) (p?15) t 
(11;18) (q?21; q22)), òî÷ êà ðàç ðû âà ðàñ ïî ëî æå íà âû øå
ëî êó ñà ãå íà MLL/11q23.

Òðàíñ ëî êà öèè ñ âî âëå ÷å íè åì ëî êó ñà ãå íà MLL
/11q23/MLL è äå ëå öèè 11q23/MLL íè ó îä íî ãî áî ëü íî ãî 
íå âû ÿâ ëå íû.

Õðî ìî ñî ìà 17. Íà ðó øå íèÿ ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî -
ìû 17 âû ÿâ ëå íû â 13 ñëó ÷à ÿõ (46,1%) (## 3, 4, 6, 13, 14,
15, 16, 17, 18, 19, 21, 24, 26). Â òðåõ ñëó ÷à ÿõ (## 16, 21,
26) îá íà ðó æåí äî ïîë íè òå ëü íûé íå è äåí òè ôè öè ðó å ìûé
õðî ìî ñîì íûé ìà òå ðè àë íà 17ð. Ìå òî äà ìè FISH âû ÿâ -
ëå íû òðàíñ ëî êà öèÿ t (17;18) áåç äå ëå öèè ëî êó ñà ãå íà
ÒÐ53 (#26), òðàíñ ëî êà öèè ñ äå ëå öèåé ëî êó ñà ãå íà ÒÐ53
(#16, #21).

Ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè ïîä -
òâåð æ äå íû òðàíñ ëî êà öèÿ t (5;17) ñ äå ëå öèåé 17ð13/ÒÐ53
(#3), äå ëå öèÿ 17ð13/ÒÐ53 (#18).

Ó äâå íàä öà òè áî ëü íûõ âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ 17ð13/ÒÐ53,
â ïÿ òè ñëó ÷à ÿõ ýòà äå ëå öèÿ îá íà ðó æå íà ìå òî äà ìè iFISH è
mFISH, è â îä íîì ñëó ÷àå òî ëü êî ìå òî äîì iFISH (#24).
Â ñëó ÷à ÿõ #4, #14, #19 ìå òî äà ìè FISH âû ÿâ ëå íû ñëîæ íûå
òðàíñ ëî êà öèè ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî ìû 17 ñ äå ëå öèåé ëî -
êó ñà ãå íà ÒÐ53, íå îá íà ðó æåí íûå ïðè ÑÖÈ.

Ïðè ÑÖÈ ìî íî ñî ìèÿ 17 îá íà ðó æå íà â òðåõ ñëó ÷à ÿõ
(##13, 15, 19). Â êà ðè î òè ïå ýòèõ áî ëü íûõ ìå òî äà ìè
FISH îá íà ðó æå íû õðî ìî ñî ìà 17 ñ äå ëå öèåé 17p13/ÒÐ53
(#13), òðàíñ ëî êà öèè ñ äå ëå öèåé 17ð13/ÒÐ53 (##15, 19).
Èñ òèí íàÿ ìî íî ñî ìèÿ 17 íå ïîä òâåð æ äå íà.
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Ðèñ. 3. Ñõå ìà, äå ìîí ñò ðè ðó þ ùàÿ íà ðó øå íèÿ ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñîì 5, 7, 17 (n = 23), âû ÿâ ëåí íûå ìå òî äà ìè ÑÖÈ, FISH, mFISH. Õðî ìî ñîì -
íûå íà ðó øå íèÿ îáî çíà ÷å íû ðàç ëè÷ íû ìè öâå òà ìè: äå ëå öèÿ 5q æåë òûì, òðàíñ ëî êà öèÿ ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî ìû 5 êðàñ íûì, äå ëå öèÿ 7q ãî ëó -
áûì, òðàíñ ëî êà öèÿ ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî ìû 7 ñè íèì, äå ëå öèÿ 17ð çå ëå íûì, òðàíñ ëî êà öèÿ ñ âî âëå ÷å íè åì õðî ìî ñî ìû 17 êî ðè÷ íå âûì, èñ -
òèí íàÿ ìî íî ñî ìèÿ (ôðàã ìåí òû õðî ìî ñîì íå îá íà ðó æå íû) ôè î ëå òî âûì.

Ðèñ. 2. Ñõå ìà, äå ìîí ñò ðè ðó þ ùàÿ õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ â êà ðè î òè ïå 26 áî ëü íûõ, âû ÿâ ëåí íûå â ðå çó ëü òà òå ñî ÷å òà íèÿ ìå òî äîâ ÑÖÈ, FISH,
mFISH. Õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ îáî çíà ÷å íû ðàç ëè÷ íû ìè öâå òà ìè: çå ëå íûé — äå ëå öèè ðàç ëè÷ íûõ õðî ìî ñîì, ñè íèé — òðàíñ ëî êà öèè ñ âî -
âëå ÷å íè åì ðàç ëè÷ íûõ õðî ìî ñîì, êðàñ íûé — èñ òèí íûå ìî íî ñî ìèè (ôðàã ìåí òû õðî ìî ñîì íå îá íà ðó æå íû), æåë òûé — òðè ñî ìèè.



Ìå òî äà ìè ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà
óñòà íîâ ëå íî, ÷òî ìàð êåð íûå õðî ìî ñî ìû, îá íà ðó æåí íûå 
â êà ðè î òè ïàõ 14 áî ëü íûõ (53,8%) îá ðà çî âà íû â ðå çó ëü òà -
òå òðàíñ ëî êà öèé, òðàíñ ëî êà öèé ñ äå ëå öè ÿ ìè, àì ï ëè ôè -
êà öèè.

Îá ñóæ äå íèå

Òî÷ íàÿ èäåí òè ôè êà öèÿ êëî íà ëü íûõ õðî ìî ñîì íûõ
íà ðó øå íèé è îïðå äå ëå íèå òî ÷åê ðàç ðû âîâ õðî ìî ñîì
â êëåò êàõ êî ñò íî ãî ìîç ãà áî ëü íûõ íà ìî ìåíò óñòà íîâ ëå -
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Ðèñ. 4. Ñëó ÷àé #4, áî ëü íàÿ 89 ë., ÌÄÑ.
à) Êà ðè î òèï (G-band): 47, XX, der (1) add(p36), del (5) (q15q33), -7, +8x2, der (13) add(q33), -17, +mar [19]/ 47, XX, idem, der (2)[1];
á) Êà ðè î òèï (MFISH) áî ëü íîé #4 (89 ë., ÌÄÑ), âû ïîë íå íî ñ ÄÍÊ çîí äîì 24XCy te (Me ta Sys tems): 47, t(X;7;20), X, t (1;5;7;13;14;15;17;20), del
(5) (q31), +8x2, -17[5];
â) iFISH íà èí òåð ôàç íûõ ÿä ðàõ ñ ÄÍÊ çîí äîì LSI 7S522/CEP7, âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ 7q31 (äâà çå ëå íûõ ñèã íà ëà îò öåí ò ðî ìå ðû õðî ìî ñî ìû 7,
îäèí êðàñ íûé ñèã íàë îò ðå ãè î íà 7S522/7q31);
ã) iFISH íà èí òåð ôàç íûõ ÿä ðàõ ñ ÄÍÊ çîí äîì LSI TP53/CEP17, âû ÿâ ëå íà ìî íî ñî ìèÿ 17 (îäèí çå ëå íûé ñèã íàë îò öåí ò ðî ìå ðû õðî ìî ñî ìû 17 è
îäèí ñèã íàë îò ðå ãè î íà 17ð13/ÒÐ53);
ä) iFISH íà èí òåð ôàç íûõ ÿä ðàõ ñ ÄÍÊ çîí äîì LSI EGR1/D5S23, âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ ðå ãè î íà 5q31 (äâà çå ëå íûõ ñèã íà ëà îò ðå ãè î íà 5ð15 è îäèí
ñèã íàë îò ðå ãè î íà 5q31/EGR1);
å) mBAND ñ ÄÍÊ çîí äà ìè XCy te mBAND 7, XCy te mBAND 15, XCy te mBAND 17 (Me ta Sys tems). Âû ÿâ ëå íû äå ëå öèÿ îä íî ãî èç ãî ìî ëî ãîâ õðî ìî -
ñî ìû 7 (del (7) (q11)), ðå ãè îí 7q22 âî âëå ÷åí â ñëîæ íóþ òðàíñ ëî êà öèþ t(X;7;20), ðå ãè îí 7q31 äå ëå òè ðî âàí, ÷òî ïîä òâåð æ äå íî iFISH. Âòî ðîé
ãî ìî ëîã õðî ìî ñî ìû 7 âî âëå ÷åí â ñëîæ íóþ òðàíñ ëî êà öèþ ñ ó÷à ñ òè åì øåñ òè õðî ìî ñîì íûõ ïàðò íå ðîâ, òî÷ êà ðàç ðû âà ðàñ ïî ëî æå íà íè æå 7q22,
ðå ãè îí 7q31 ñî õðà íåí è ïîë íî ñòüþ òðàíñ ëî öè ðî âàí íà õðî ìî ñî ìó 15 (òî÷ êà ðàç ðû âà 15q21). Ìî íî ñî ìèÿ 17 íå ÿâ ëÿ åò ñÿ èñ òèí íîé òàê êàê îá -
íà ðó æå íû ðå ãè î íû õðî ìî ñî ìû 17, âî âëå ÷åí íûå â ñëîæ íóþ òðàíñ ëî êà öèþ.



íèÿ äèà ãíî çà ìî æåò ïðè âå ñ òè ê ëó÷ øå ìó ïî íè ìà íèþ ãå -
íå òè ÷å ñêèõ ñî áû òèé, ëå æà ùèõ â îñíî âå ëåé êå ìî ãå íå çà è
ïðî ãðåñ ñèè îïó õî ëè, à òàê æå íà ïðàâ ëÿòü äà ëü íåé øèå ìî -
ëå êó ëÿð íûå èñ ñëå äî âà íèÿ ãå íîâ, ó÷à ñò âó þ ùèõ â ïà òî ãå -
íå çå çà áî ëå âà íèÿ. Ïðè ÌÄÑ è ÎÌË õðî ìî ñîì íûå íà ðó -
øå íèÿ ÿâ ëÿ þò ñÿ âàæ íåé øè ìè ôàê òî ðà ìè ïðî ãíî çà [4, 5,
17, 18, 19], è â ïî ñëåä íåå âðåìÿ ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà êà ðè -
î òè ïà âëèÿ þò íà âû áîð òå ðà ïåâ òè ÷å ñêîé òàê òè êè [20, 21].

Ñà ìû ìè ÷à ñ òû ìè è íàè áî ëåå õî ðî øî èçó ÷åí íû ìè
â ïëà íå ïðî ãíî çà è ñâÿ çè ñ êëè íè ÷å ñêè ìè è ìîð ôî ëî ãè -
÷å ñêè ìè îñî áåí íî ñòÿ ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ àíî ìà ëèè õðî ìî ñîì
5, 7, äå ëå öèè 11q, 20q, 17p è ïî òå ðÿ õðî ìî ñî ìû Y.
Òðàíñ ëî êà öèè íå õà ðàê òåð íû äëÿ áî ëü íûõ ÌÄÑ, îä íà êî 
îá íà ðó æè âà þò ñÿ â êà ðè î òè ïàõ áî ëü íûõ ÎÌË.

Ïðè ìå íå íèå ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêèõ ìå òî -
äîâ ñî çíà ÷è òå ëü íî áå ëåå âû ñî êîé ðàç ðå øà þ ùåé ñïî -
ñîá íî ñòüþ, ÷åì ÑÖÈ, ïî çâî ëÿ åò áî ëåå äå òà ëü íî îïè ñû -
âàòü ÊÊ [14, 15, 23, 24].

Â èñ ñëå äî âà íèå âêëþ ÷å íî 26 áî ëü íûõ ÌÄÑ è ÎÌË
ñ ÊÊ. Ïðè ÑÖÈ òî÷ íî óñòà íî âèòü õðî ìî ñîì íûõ ïàðò íå -
ðîâ, ó÷à ñò íè êîâ íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íûõ õðî ìî ñîì íûõ íà -
ðó øå íèé è òî÷ êè ðàç ðû âîâ íå ïðåä ñòàâ ëÿ ëîñü âîç ìîæ -
íûì. Ýòèì áî ëü íûì áû ëè âû ïîë íå íû ìî ëå êó ëÿð íî-öè -
òî ãå íå òè ÷å ñêèå èñ ñëå äî âà íèÿ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå òî -
äîâ mFISH, mBAND è iFISH, ÷òî ïî çâî ëè ëî èäåí òè ôè -
öè ðî âàòü êî ëè ÷å ñò âåí íûå è ñòðóê òóð íûå àíî ìà ëèè,
óòî÷ íèòü òî÷ êè ðàç ðû âîâ õðî ìî ñîì, è îïðå äå ëèòü ïðî -
èñ õîæ äå íèå ìàð êåð íûõ õðî ìî ñîì.

×à ùå âñòðå ÷à ëèñü àíî ìà ëèè õðî ìî ñîì 5, 7, 11 è 17.

Èñ òèí íîé ìî íî ñî ìèè õðî ìî ñîì 5 è 17 âû ÿâ ëå íî íå

áû ëî, òî ëü êî â îä íîì ñëó ÷àå ìî íî ñî ìèÿ 7 äî êà çà íà ìî ëå -

êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè èñ ñëå äî âà íèÿ. Âî

âñåõ îñòà ëü íûõ ñëó ÷à ÿõ áû ëè âû ÿâ ëå íû ôðàã ìåí òû õðî -

ìî ñîì 5, 7, 17, âî âëå ÷åí íûå â òðàíñ ëî êà öèè ñ äå ëå öè ÿ ìè

ëî êó ñîâ 5q31, 7q31 è 17ð13. Â ýòèõ ðå ãè î íàõ íà õî äÿò ñÿ

ïî òåí öè à ëü íûå ãå íû îïó õî ëå âîé ñó ïðåñ ñèè, ó÷à ñò âó þ -

ùèå â ïà òî ãå íå çå ÌÄÑ è ÎÌË. Ïî òå ðÿ ôóí ê öèè áåë êà

ð53 â ðå çó ëü òà òå ìó òà öèè/ äå ëå öèè ãå íà ÒÐ53 ïðè âî äèò

ê ãå íå òè ÷å ñêîé íå ñòà áè ëü íî ñòè è ïî âû øå íèþ æèç íå ñïî -

ñîá íî ñòè îïó õî ëå âûõ êëå òîê [25]. Â íà øåì èñ ñëå äî âà íèè

ïî÷ òè â ïî ëî âè íå ñëó ÷à åâ (n = 12) âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ

17ð13/ÒÐ53, â øåñ òè ñëó ÷à ÿõ èç íèõ äå ëå öèÿ îá íà ðó æå íà

òî ëü êî ìå òî äà ìè FISH, ÷òî óêà çû âà åò íà íå îá õî äè ìîñòü

âû ïîë íå íèÿ ýòî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ âñåì áî ëü íûì ñ ÊÊ.

Äå ëå öèè è/èëè òðàíñ ëî êà öèè ñ âî âëå ÷å íè åì ëî êó ñà

ïðî òî îí êî ãå íà MLL(KMT2A)/11q23.3 â íà øåì èñ ñëå äî -

âà íèè íå îá íà ðó æå íî. Àì ï ëè ôè êà öèÿ ãå íà MLL âñòðå ÷à -

åò ñÿ ó áî ëü íûõ ÌÄÑ/ÎÌË â 1% ñëó ÷à åâ, ÷à ùå â ñòàð øåé

âîç ðà ñò íîé ãðóï ïå, ñî ÷å òà åò ñÿ ñ ÊÊ è êðàé íå íå áëà ãî -

ïðè ÿò íûì ïðî ãíî çîì çà áî ëå âà íèÿ [26, 27, 28]. Â íà øåì

èñ ñëå äî âà íèè â êà ðè î òè ïå òðåõ áî ëü íûõ âû ÿâ ëå íû äî -

ïîë íè òå ëü íûå êî ïèè ãå íà MLL (äî 12 êî ïèé), ðàñ ïî ëî -

æåí íûå èí ò ðà ñî ìà ëü íî â ìàð êåð íûõ õðî ìî ñî ìàõ.

Êðî ìå òè ïè÷ íûõ äëÿ ÌÄÑ è ÎÌË ðå ãè î íîâ 5q31,

7q31 è 17ð13, â ñòðóê òóð íûõ ïå ðå ñòðîé êàõ õðî ìî ñîì áû -

ëî çà äåé ñò âî âà íî ìíî æå ñò âî äðó ãèõ òî ÷åê ðàç ðû âà âî

âñåõ õðî ìî ñî ìàõ. Ñ öå ëüþ óñòà íîâ ëå íèÿ íå ñëó ÷àé íî ãî

õà ðàê òå ðà âîç íèê íî âå íèÿ ýòèõ òî ÷åê ðàç ðû âà è ïî èñ êà
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Ðèñ. 5. Ñõå ìà, èë ëþ ñò ðè ðó þ ùàÿ ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèÿ ÊÊ (n = 26): t — òðàíñ ëî êà öèÿ, t+del — òðàíñ ëî êà öèÿ ñ äå ëå öèåé.



â íèõ ïî òåí öè à ëü íûõ ãå íîâ, ó÷à ñò âó þ ùèõ â ïà òî ãå íå çå
ÌÄÑ è ÎÌË íå îá õî äè ìî ïðî äîë æå íèå èñ ñëå äî âà íèÿ
áî ëü øå ãî êî ëè ÷å ñò âà áî ëü íûõ ñ ÊÊ.
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