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Саркома Юинга (СЮ) - агрессивное остеолитическое злокачественное новообразова-
ние. Преимущественно возникает в возрасте 10-15 лет и составляет 8-10% всех первичных
злокачественных неоплазий костной ткани у детей [1]. К семейству СЮ относятся и при-
митивные нейроэктодермальные опухоли (PNET). Более 85% СЮ/PNET возникают из-
за транслокации между 11-й и 22-й хромосомами, в результате которой ген EWSR1 сли-
вается с генами семейства ETS. Образовавшаяся перестройка в дальнейшем приводит к
экспрессии химерного онкопротеина EWSR1-ETS.

В основном данное изменение генома детектируется с помощью флуоресцентной ги-
бридизации in situ (FISH) [2]. Метод, основанный на real-time PCR, в отличие от FISH,
обладает способностью проводить тестирование одновременно нескольких типов перестро-
ек. Точный диагноз устанавливается при молекулярном обнаружении патогномоничных
слияний EWSR1-ETS.

Целью нашей работы является разработка метода диагностики СЮ и PNET на осно-
ве выявления химерных транскриптов с помощью real-time PCR, адаптированного для
анализа фиксированной ткани в парафиновых блоках.

В результате работы нами проанализирована информация о спектре химерных тран-
скриптов, а также о частоте их встречаемости при СЮ, PNET с помощью базы данных
COSMIC. Произведён дизайн и синтез систем праймеров, зондов и последовательностей
ДНК для получения контрольных фрагментов с целью дальнейшего выявления перестро-
ек. Проведена подборка эффективных условий выявления анализируемых химерных тран-
скриптов с помощью real-time PCR, определены аналитические характеристики метода на
контрольных образцах.

В результате анализа базы данных COSMIC обнаружены наиболее часто встречаю-
щиеся химерные транскрипты: EWSR1-FLI (60,46%), EWSR1-ATF1 (8,32%), EWSR1-ERG
(5,22%), EWSR1-NRA3 (2,30%), EWSR1-CREB1 (1,15%). В анализируемых 20 образцах
СЮ/PNET найдены восемь перестроек - между геном EWSR1 и генами FLI1 (type 1, 2),
ATF1, ERG.

Далее планируется увеличение объёма выборки пациентов, анализ специфичности и
чувствительности разработанного теста при условии достаточной репрезентативности фор-
мируемой выборки.
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