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Заболевание 
Частота 

встречаемости 
заболевания 

Частота 
встречаемости 
опухолей почек 

Ген 
Количество 

экзонов 

Гиппель — Линдау  1:53000 40% VHL 3 

Синдром Бёрта — 
Хога — Дьюба 

1:200000 12-34% FLCN 14 

Туберозный склероз 1:6000 – 1:10000 80% TSC1,TSC2 23, 42 

Наследственный 
лейомиоматоз и 

почечно-клеточный 
рак 

300 семей 10-16% FH 10 

Папиллярный 
почечно-клеточный 

рак 
1:50000 - MET 21 

Наследственные опухоли почки 

Ангиомиолипома – 70% 
Эпителиальные кисты – 20-30% 
Онкоцитома - < 1% 
Эпителиоидная АМЛ < 1% 
Почечно-клеточная карцинома < 1%  

Поражения почек при туберозном склерозе 
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Спорадическая ангиомиолипома и NGS 

Суммарное количество проанализированных 
образцов - 20 

Спорадическая ангиомиолипома и NGS 
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В 8 из 10 случаях 
наблюдался аллельный 

дисбаланс в регионе 
16p13.3, затрагивающий 

ген TSC2. 
Образцы: 

4,5,7,9,10,17,19,20 

Образец №4 

Спорадическая ангиомиолипома и NGS 

Методом ВПС 
• АД наблюдался в 

образце №2 
• 15q15.1  

• АД наблюдался в 
образце №18 
• Хромосома 3 
• Хромосома 11 

Образец №2 
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Спорадическая ангиомиолипома и NGS 
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Гомозиготная мутация в опухолевом образце в гене CDC73 (1q31.2) 

Мутация в гене MET (7q31.2) 
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Спорадическая ангиомиолипома и NGS 

• В 10 из 14 (71,5%) случаев сАМЛ наблюдалась 
биаллельная инактивация гена TSC2 

• В четырех случаях (образцы №2,3,13,18) наблюдались 
мутаций в других генах 

•  В образцах № 13 и 18 с метод молекулярно-
генетического анализа позволил уточнить  диагноз и 
диагностировать  в случае №13 доброкачественную 
опухоль симптомокомплекса наследственного 
опухолевого синдрома с герминальной мутацией в 
CDC73, и злокачественную опухоль в образце №18 

• Выявлены новые гены кандидаты и новые 
хромосомные регионы, повреждения которых могут 
быть причиной возникновения сАМЛ почки. 

Резюме по исследованию сАМЛ почки 
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Спасибо за внимание! 

STK36 и PDGFRA 
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Bub1b 
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