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Хромосомные патологии при разных видах рака 

 

Лимфома Ходжкина :  

 

Дупликации:  17q, 2р,16p11-13; Делеция 6q 

 

Рак яичников:  

 

1) Делеции: (1p21-p31), 1p34.1-p34.3, 3q25-q27, 4q21-q32, 4q32-qter, 5q12-q23, 

4q32-qter, 6q16-qter, 8p21-pter, 9p, Xq11.2-q21, Xq21-qter, 18q12-qter  и тд.  

2) Амплификации: 2p15p22, 2q22-q24, 3cen-q23, 3q25-q27, 10p15  и тд.  

    

Геномный профиль опухоли –  

характеристика генома опухоли 

(все структурные, генные перестройки и 

взаимодействия между генами)  

 

Хромосомные патологии у эмбрионов  

 
1) Синдром Патау  (трисомия по хромосоме 13) 

2) Синдром Эдвардса (трисомия по хромосоме 18) 

3) Синдром Дауна (трисомия по хромосоме 21) 
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Молекулярное типирование ткани  

 

ПЦР, цитогенетика, array CGH, 

FISH, cеквенирование, 

Nanostring 

ПЦР, array, 

cеквенирование, 

Nanostring 

Вестерн-блоттинг, 

иммуногистохимия, array,  

масс-спектрометрия, 

Nanostring 

ПЦР, array,  

секвенирование, Nanostring 

 
От изучения опухолей к открытию 

фетальной ДНК в крови матери 

 

Dennis Lo et al., 1997 

Цель исследования: 

обнаружить фетальную ДНК 

крови беременной женщины с 

плодом мужского пола   

Метод: ПЦР для оценки наличия  

хромосомы Y у 43 беременных 

женщин 

Результаты: фетальная ДНК 

обнаружена 

24/30 (80%)  в плазме матери 

21/30 (70%) в сыворотке матери 

 

 
 
 
  

Исследования по  

обнаружению 

ДНК из клеток 

опухолей в плазме 

и сыворотке крови  

онкобольных: 

 

Stroun  et al., 1989 

 

Chen et al., 1996 

(микросателлиты, 

плазма, 

мелкоклеточный 

рак легкого, ) 

 

Nawroz et al., 1996 

(микросателлиты, 

сыворотка, опухоли 

шеи и мозга) 
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Примеры комплексного анализа  

 хромосомной патологии плода и хромосомных 

перестроек в клетках опухолей  при беременности 

 

Лимфома Ходжкина — злокачественное заболевание лимфоидной ткани, характерным 

признаком которого является наличие гигантских клеток Рид — Березовского — 

Штернберга, обнаруживаемых при микроскопическом исследовании поражённых 

лимфатических узлов. 

 
Характеристика клеток Рид-Березовского –Штенберга:   

0, 1-2% обнаруживаются в биопсии опухоли,  

характерны  дупликации районов  2р, 9q 

Неинвазивный 

пренатальный тест 

Вариант 1: 
1) ДНК плода 
2) ДНК матери 

Вариант 2: 
1) ДНК плода  
2) ДНК матери 
3) ДНК из клеток 

опухоли 

Lancet Haematol. 2015 Feb;2(2):e55-65.  

   27 лет, 12 недель 
Скрининг на хромосомы 13, 18, 21 
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Методы использованные в данном 

исследовании 
        Array CGH   FISH метод  

Неинвазивный пренатальный тест (NIPT) 

Vermeesch et al., 2016 
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27 лет, 12 недель 

Первый тест NIPT – 12 недель 

Второй тест NIPT – 14 недель 

Проблемы секвенирования или 

плохое качество образца -? 

Амниоцентез 

array CGH, 

классическая 

цитогенетика, 

УЗИ 

Клетки опухоли у матери 

или ребенка ? 

Нормальный диплоидный   

геном плода 

array CGH 

лимфоцитов 

Нормальный диплоидный   

геном матери 

Магнитная 

томография 

Увеличение    

лимфоузлов 

биопсия 

Биопсия 

лимфоузла  

Патологическая  

характеристика  

Нодулярный склероз 

лимфомы  Ходжкина 

array CGH 

Нормальный 

диплоидный 

геномный 

профиль 

FISH analysis FFPE biopsy  

Пробы MYC (8q24), JAK2 

(9p24), IGH (14q32) 

Амплификация 

генов MYC, JAK2, 

IGH 
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Цель исследования:  

исследование геномного дисбаланса  в циркулирующей внеклеточной ДНК  

при нодулярном склерозе лифомы Ходжкина  
Количество участников: 10 

Материал: кровь, парафиновые образцы, замороженная ткань  
Методы: иммуногистохимия (Ki67, каспаза 3), array CGH, FISH, секвенирование 
Результаты: 

 
 
 

1) Обнаружены хромосомные 

перестройки характерные для 

лимфомы Ходжкина  

2) Изменения копийности 

исследуемых отдельных генов, 

может приводить к изменению 

экспрессии  разных генов  

 

3) Все результаты NIPT с 

детекцией геномного профиля 

ДНК из клеток Рид — 

Березовского — Штернберга  у 

исследуемых беременных 

подтверждались методом FISH 

 

4) NIPT можно использовать для 

неинвазивного мониторинга 

лечения онкобольных 

 

JAMA Oncol. 2015 Sep;1(6):814-9.  

4 000 NIPT 

в 3- х случаях 

NIPT обнаружил  

наличие ДНК опухоли 
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Цель исследования:  использование NIPT для обнаружения рака 

яичников  (серозная карцинома яичников) на ранней и поздней стадии   

Материал:  плазма  от 32 женщин  с раком яичников (16 – ранняя стадия, 

16 -поздняя) и 32 контроль 

Метод: данные секвенирования были картированы на данные о 

вариабельности генома данных опухолей (база данных) 

Результаты:  13 случаях из 32 было подтверждено наличие рака (6\16 

ранняя стадия, 7/16 поздняя стадия); 2 женщины из группы контроля 

имели дупликации; 12/13 подтвержденных случаев рака яичников имели 

характерные для данного типа опухоли геномные перестройки.  

Заключение:  в 40, 6% NIPT показал наличие рака яичников  (38% при 

раннем стадии). Нужно улучшить биоинформатический алгоритм  для 

детекции вариации числа копий в опухолях. 

 

. 
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Взгляд в будущее 

 

Патоморфология Молекулярная  

цитогенетика и генетика 
(хромосомные перестройки, 

метильный статус генома,  

экспрессия генов)  

Неинвазивный скрининг  

патологического состояния  

Характеристика клеток  ткани конкретного органа 

Спасибо за внимание! 


