KniHiyHa reHeTuKa i nepMHaTanbHa giarHocTuka, Bun. 1, 2013

mos 45,X/46, Xi(X)p/46,XX; kapuotuma mosd5,X/47,XXX/46,XX; KapuoTUma C paguaJbHOU
X-xpoMocoMmoii — mos 45,X/46,XX, r/46,XX.

V 6onpHEBIX ¢ cuHapoMoM Ilpanepa-Bwmmu (CIIB) 66U ycTaHOBIEH MO3aMYHBIN MYXKCKOM 1 KEHC-
KUl KapUOTHUII ¢ MUKPOJIEIeeld TIMHHOrO 1ieda 15 xpomocoMbl — mos 46,XY,del (15)(ql11-13)/46,XY;
mos 46,XX,del (15)(q11-13)/46,XX. CrIOHTaHHBII YPOBEHb XPOMOCOMHBIX HAPYIIEHUI Y GONIbHBIX C CUH-
npomoM IIpanepa-Bummm cocraBun 2,52 %, uro B 1,5 pa3a BhILIE, YeM B TPYIINE 3T0POBBIX CBEPCTHUKOB
(1,95 %). Y 601bHBIX MaJBYMKOB 3HAYMMO 4Yallle PETMCTPUPOBATIOCHh YBEJIMUYEHME YACTOTHI MpekXaeBpe-
MeHHoTO pacxoxnaeHust eHtpomep (0,42% y 6onbHBIX ¢ CIIB; 2 = 4,77; p < 0,05) 1 nemennm KOPOTKO-
ro tuteva (0,42 % y 6onbHbix ¢ CIIB; ¥ =4,77; p <0,05) Tpy MOJTHOM OTCYTCTBMM JaHHBIX HapyIICeHUH
Y 3IOPOBBIX JIMII.

Beisoapl. Takum 06pa3oM, IIpoOBeIeHNE IINTOTCHETUIECKOTO MCCICIOBAaHMS ITO3BOIMIIO YCTAHOBUTD Ka-
PUOTHII ¥ YPOBEHb XPOMOCOMHBIX abeppalinii 00caIeI0BaHHBIX ITAIIEHTOB.

NCHOJIb30BAHUE KOMIIJIEKCHOI'O LIMTOTEHETUYECKOI'O UCCJIEIOBAHUA
ITPU TUATHOCTUKE OCTPBIX JIEMKO30B Y JIETEN
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Beenenne. OrnpenencHue criennPUISCKUX TeHETUISCKUX M3MEHEHUM JIGMKO3HBIX KJIETOK II03BOJISICT
CYIOUTH O THUIIE JICAKO3HOTO IIPOoIecca U IMPOTHO3MPOBATh TEUCHME OCTPBIX JICHKO30B Y IETei.

Hean. M3ydyenne 3¢pHeKTUBHOCT KOMIUIEKCHOTO MCIIOJIb30BaHUS CTAHAAPTHOTO IIUTOTeHETUIECKO-
ro (CLHN) 1 MoneKyIsipHO-LIUTOTeHeTHYeCcKOoro MeTonoB nuarnoctukul (FISH) mpu mmarHocTrke ocTphix
JIEWKO30B y JETEH.

Marepuanbl 1 MeTOIbl HccaeaoBaHMil. MaTepuaioM s MCCIEeNOBaHUS SIBUIUCHh KJIETKUM KOCTHOIO
MO3ra ITaleHTOB ¢ OCTPHIMHU Jieiiko3amMu. Ilpy KyIbTMBMPOBAaHMU KJIETOK KOCTHOTO MO3Ta IMPUMEHSII-
Cs CTAaHIAPTHBIN METOA KPaTKOYaCOBOIO KYJIBTMBUPOBAHMS C YIETOM ONTHMAIbHOM IIJIOTHOCTU KJIETOK.
MoIteKyJISIpHO-IIMTOTEHETUIECKIE MCCICIOBaHMS OBLIM IPOBENCHBI B aKKPSAMTOBAHHON JIaDOpaTOpuUH,
cootBeTcTBYIOlIero cranaapty CT PK MCO 15189-2008. MHTepnpeTalMio aHAIM30B OCYILECTBIISIINA T10
MexayHapoaHoit HomeHkaatype ISCN (2013).

Pe3syasrarnl 1 00cyxnenne. boum n3ydeHsl 344 KapuoTuIia KOCTHOIO MO3Ta JIeTeil ¢ OCTPBIMU JISHKO-
3aMu, cpeau KoTophix 80 % (275) mereii ObLIM ¢ OCTPbIMU JuUMboOIacTHRIMU Jieliko3amu (OJLJT) u 20 %
(69) ¢ octphiMu MHeTo0IacTHBIMU Jieliko3amu (OMJI). MiaMeHeHUsT KaproTUma 61acTHBIX KJIETOK KOCT-
HOTro Mo3ra ObLIM OOHAPYXKEHEI B 55 ciaydaeB, mpuueM 65 % cinydaeB xapakrepHble ajisg OJIJI. Crekrp xpo-
MOCOMHOTO MpOoGUIss OCTPBIX JIEHKO30B ObUI MpeACTaBlIeH CTPYKTYpHBIMU (82 %) u uuciaoBbiMu (18 %)
LIUTOreHETUYECKUMM HapyllleHUSIMU Kapuotumna. Cpenu Haubosee 4acThbIX HUTOTeHETUYECKUX aHOMAaTUIA
npu OJUJI 6b11u BhIsIBJIEHBI TpaHcaokauuu t(9;22)(q34;q11) B 12 cnyvasx, Tpancaokauuu t(4;11)(q21;q23)
B 8 ciyuasx, Tpucomus 21 xpomocomsl B 6 ciydassx. Haubonee yacroii mpuurHoit OMJI 6bl1M TpaHCIIo-
Katmu t(8;21)(q22;q22) B 11 caydasx, TpUCOMHUS 8 XpOMOCOMEI B 6 ciiydasix. MoJIEKYISIpHO-IIUTOI€HETH -
yeckuii Meton (FISH) 0p11 ncnonp3oBad B koMiuiekce co CLIM, ipu kotropom BCL/ABL 6b11 ompenesicH
B 35% ciyuaeB OJIJI, a RUNXI1/RUNXITI B 25% ciyyaeB ipu OMJI, Kak pe3yabTaT CIUSIHUSI KOAUPYIO-
11X 00JacTeil IByX reHOB.

BoiBoapl. TakuM 00pa3oM, UCHOJIb30BAHUE HUTOTEHETUYECKOTO U MOJEKYJISIPHO-LIUTOTEHETUYECKOTO
METOAOB ITMArHOCTUMKMU OCTPBIX JIEMKO30B I03BOJIsIeT AUGGepeHIIUpOoBaTh HE TOJBKO (opMy Jieiikosa,
HO U MOHUTOPUTH JieYeHHEe 3a001eBaHNSI.



