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Секвенирование нового поколения в диагноСтике 
опухолеЙ и опухолеподобных поражениЙ коСтеЙ 
челЮСтно-лицевоЙ облаСти у детеЙ и подроСтков
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Введение. доброкачественные опухоли и 
опухолеподобные поражения костей встреча-
ется редко. в настоящее время их диагностика 
основывается на лучевых и патоморфологиче-
ских методах. однако активно продолжает из-
учаться генетическая природа данной группы 
заболеваний с целью поиска молекулярных 
маркеров, обладающих высоким диагностиче-
ским и прогностическим потенциалом.

Цель. изучить возможность применения 
секвенирования нового поколения в диагно-
стике опухолей и опухолеподобных пораже-
ний костей челюстно-лицевой области, а так-
же сопоставить данные генетического иссле-
дования с клиническими, морфологическими 
и лучевыми результатами диагностики паци-
ентов. 

Материалы и методы. в нашем исследова-
нии мы проанализировали двух пациентов с 
опухолеподобными поражениями костей че-
люстно-лицевой области. им было проведено 
комплексное обследование, в результате кото-
рого предположительным диагнозом стала 
фиброзная дисплазия, и назначено хирургиче-
ское лечение. при взятии биопсийного мате-
риала, наряду с традиционными методами па-
томорфологического исследования, было про-
изведено выделение дНк из клеток 
патологической костной ткани (qiaamp dna 
investigator kit, qiagen) и из периферической 
крови (dneasy Blood and tissue kits, qiagen). 
количественную оценку выделенного матери-
ала оценивали с помощью флуориметра qubit 
2.0 и набора qubit dna Br assay kit. для 
оценки фрагментации экстрагированной дНк 
был проведен электрофорез в агарозном геле. 
подготовку к секвенированию осуществляли 
путем целевого обогащения с использованием 
набора sureselect all exon v7, agilent. полно-
экзомное секвенирование проведено на обору-

довании novaseq 6000, illumina в цГрм «Ге-
нетико».

Результаты. Биоинформатическая расшиф-
ровка данных секвенирования показала, что у 
одного из пациентов не обнаружено ни одной 
клинически значимой мутации, а у второго 
была найдена мутация в гене SH3PB2 (4p16.3). 
Эта мутация признана патогенной (с.1424 c>а, 
p. pro475his) и ассоциирована с развитием хе-
рувизма [1]. Херувизм — это редкое генетиче-
ское заболевание, сопровождающееся пораже-
нием фиброзной и костной тканей, которое 
наблюдается у детей и подростков. для херу-
визма характерно прогрессирующее двусто-
роннее увеличение нижней и/или верхней че-
люстей, которое в тяжёлых случаях сопрово-
ждается нарушением их функции. Ген SH3BP2 
был первоначально идентифицирован как 
c-abl-связывающий белок у мышей и людей. 
он экспрессируется в большинстве типов кле-
ток Эффекты мутаций гена SH3BP2 все еще 
изучаются, но предполагается, что аномаль-
ный белок нарушает нормальную работу сиг-
нальных путей в клетках костной ткани и в 
некоторых клетках иммунной системы. Свер-
хактивный белок вызывает воспаление в ко-
стях челюсти и запускает производство остео-
кластов, разрушающих костную ткань во вре-
мя ее ремоделирования. потеря костной массы 
и воспаление приводят к увеличению фиброз-
ной ткани и росту кист [2].

Выводы. проведение генетического анали-
за позволяет точно провести дифференциаль-
ную диагностику опухолеподобных пораже-
ний, обладающих схожей патоморфологиче-
ской картиной и лучевой семиотикой. для 
изучения молекулярно-генетической природы 
доброкачественных опухолей и опухолеподоб-
ных поражений, необходимо проводить пол-
ноэкзомное секвенирование дНк, как патоло-
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гически изменённой костной ткани, так и дНк 
периферической крови, полученной от одних 
и тех же пациентов. Сопоставление данных, 
полученных в результате таких исследований, 
могут способствовать созданию мультиген-
ных панелей для неинвазивной диагностики.
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