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Результаты

При анализе STR-профилей ДНК аллельный дисбаланс наблюдался у 

21 из 88 пациентов (23,9%). 

• Из 21 пациента у 7 по данным цитогенетического анализа выявлен 

нормальный кариотип опухоли, у 14 – аномальный;

• Из 14 человек с аномальным кариотипом опухоли у 8 при анализе 

STR-профиля обнаружен аллельный дисбаланс в локусах, где не 

выявлены нарушения при цитогенетическом анализе. 

Таким образом, анализ STR-профилей позволил выявить 

дополнительные нарушения у 15 человек из 88 (17%). У большинства 

пациентов с изменениями STR-профиля на ХМА были обнаружены 

дополнительные хромосомные нарушения, не выявленные 

цитогенетическим анализом и анализом STR-профиля.

Заключение

Изменение STR-профиля опухолевой ДНК является 

маркером хромосомных аберраций, в ряде случаев не 

выявляемых цитогенетическим методом, и говорит о 

необходимости проведения более подробного анализа 

опухолевого генотипа с помощью ХМА.

Введение

Для успеха в лечении острых лимфобластных лейкозов (ОЛЛ) важно определение нарушений генотипа опухоли. Одной из характеристик, 

изменяющихся в опухолевых клетках, является профиль коротких тандемных повторов (STR). Потеря сигнала от одного из двух аллелей STR-локусов, 

гетерозиготных в контрольном образце (потеря гетерозиготности) или существенное снижение сигнала одного из аллелей (аллельный дисбаланс) 

подтверждают выявленные цитогенетическим методом хромосомные аберрации. Однако изменение STR-профиля иногда наблюдается у пациентов и 

при нормальном кариотипе опухоли, что свидетельствует о необходимости дополнения данных цитогенетического анализа другими методами.

В качестве контрольных 

образцов использовали ДНК, 

выделенную из крови в 

период полной ремиссии 

или из буккального эпителия

Сравнение 

STR-профиля архивных 

образцов

с контрольными

Выделение ДНК из 

архивных образцов*

костного мозга 
* - получены в дебюте 

заболевания

Амплификация ДНК
Фрагментный анализ ПЦР-

продуктов

Выполнение ХМА для пациентов 

с установленным аллельным 

дисбалансом, выполнено на базе 

лаборатории молекулярной 

патологии «Геномед»

Материалы и методы

Исследование STR-профиля проводилось у 88 пациентов с впервые 

диагностированным Ph-негативным ОЛЛ.

– делеция

– дупликация

– потеря гетерозиготности 

Встречаемость хромосомных аберраций у пациентов с ОЛЛ по 

данным ХМА

По горизонтали указаны номера хромосом, p – короткие плечи хромосом, 

q – длинные плечи. Данные получены от 21 пациента с аллельным 

дисбалансом в STR-локусах, желтым отмечены плечи хромосом, на 

которых расположены STR-маркеры. По данным ХМА учитывались 

аберрации размером более 5 млн пар нуклеотидов. 

Сравнение данных цитогенетического анализа, анализа 

STR-профилей и ХМА у пациента с ОЛЛ. 

У данного пациента цитогенетический анализ опухолевых 

клеток в дебюте не позволил выявить хромосомные 

аберрации вследствие отсутствия митозов. При этом STR-

анализ ДНК опухолевых клеток в дебюте (рис. А) показал 

нестабильность генома: выявлен аллельный дисбаланс в 5 

локусах по сравнению с STR-профилем здоровых клеток. 

Верхние графики – анализ ДНК опухолевых клеток в дебюте, 

нижние – анализ ДНК в аналогичных локусах в здоровых 

клетках. По данным ХМА опухолевых клеток в дебюте (рис. 

В) были выявлены крупные аберрации на 11 хромосомах, 

при этом на 9 хромосоме была выявлена однородительская

дисомия, которую невозможно выявить на цитогенетическом 

анализе, но которая может привести к переводу мутантных 

аллелей в гомозиготную форму. Голубым и синим цветом 

показаны участки дупликаций, красным – делеций, 

фиолетовым – участки потери гомозиготности.
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