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дефектов иммунной системы 

в периферической крови и костном мозге 
в условиях дефицита материала
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Актуальность. В учреждениях здравоохранения онколо-

гического и гематологического профиля поиск наследст-

венной/врожденной патологии для установления диагноза 

проводится во время госпитализации, преимущественно 

методом ПЦР и секвенирования ДНК из образцов крови 

и КМ пациента. Мазки КМ могут потребоваться при отсут-

ствии другого репрезентативного материала. Архивирован-

ный мазок КМ пациента позволяет пересмотреть диагноз 

спустя годы, а также является источником для выделения 

ДНК и проведения генетического тестирования спустя мно-

го лет, что актуально не только для пациента, но и для его 

родственников.

Цели и задачи – провести количественный анализ коль-

цевых молекул ДНК Т- и В-клеточного рецептора TREC/

KREC у пациентов врожденными дефектами иммунной си-

стемы посредством использования ДНК, экстрагированной 

из мазков КМ.

Материалы и методы
Были исследованы мазки КМ пациентов с тяжелыми 

комбинированными иммунодефицитами (T-B- (дефицит 

RAG1) (n = 4), T-B+ (дефицит ADA, JAK3, IL2RG) (n = 5)), 

комбинированными иммунодефицитами с сопутствующи-

ми или синдромными признаками (дефицит FOXN1 (n = 2), 

заболеваниями иммунной дисрегуляции (дефицит UNC13D 

(n = 4)).

Результаты
Согласно результатам, полученным по данным ИФТ, 

установлена высокая корреляционная взаимосвязь полу-

ченных результатов по соотношению ранних тимических 

мигрантов (CD4+CD31+CD45RA+) из периферической кро-

ви и КМ (Rs = 0,87, p < 0,05) без достоверно значимых раз-

личий (U= 15,0, p = 0,67). Для TREC (Rs = 0,9, p < 0,0001; 

U = 301, p = 0,49), в КМ в сравнении с результатами в пери-

ферической крови также установлена высокая корреляци-

онная взаимосвязь без статистически значимых различий, 

также как и для KREC (Rs = 0,8, p < 0,001; U = 298, p = 0,47). 

В группе пациентов с тяжелыми комбинированными имму-

нодефицитами с (T-B-)-иммунофенотипом медиана значе-

ний TREC и KREC в КМ составила 0 [0; 631] и 0 [0; 390] со-

ответственно. У пациентов с тяжелыми комбинированными 

иммунодефицитами с иммунофенотипом (T-B+) медиана 

значений TREC и KREC в КМ составила 18 [0; 236] и 9062 

[4343; 21130] соответственно. В группе пациентов с комби-

нированными иммунодефицитами с сопутствующими или 

синдромными признаками с дефицитом FOXN1 TREC не 

детектировались. Количественные показатели копий KREC 

были в диапазоне нормальных значений. В группе пациен-

тов с наследственным гемофагоцитарным лимфогистио-

цитозом количество копий TREC и KREC было в диапазо-

не нормальных значений 6315 [1169; 14221] и 12693 [7212; 

18175] соответственно. 

Выводы
Полученные результаты демонстрируют высокую кор-

реляцию между данными, полученными из КМ и перифе-

рической крови, что подтверждает пригодность мазков КМ 

в качестве альтернативного источника ДНК для диагности-

ки врожденных дефектов иммунной системы. Анализ TREC 

и KREC в КМ позволяет дифференцировать различные 

типы иммунодефицитов и может быть полезен в диагности-

ке дефицита Т- и/или В-клеточного звена иммунитета даже 

в случае хранения стекла аспирата КМ более 10 лет.
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Актуальность. Дети, больные ОС с рефрактерным и ре-

цидивным течением (группа ультра высокого риска), име-

ют крайне низкую выживаемость. Как известно, 3-летняя 

выживаемость данной группы пациентов не превышает 

20 % (по данным общемировой литературы) что, несомнен-

но, требует повышения эффективности стратегии лечения. 

Значительно усложняет процесс лечения отсутствие едино-

го подхода к терапии данной группы пациентов, что диктует 

необходимость ее персонифицированного подбора. Приме-

нение таргетной терапии в лечении рецидивной и рефрак-

терной ОС может стать важнейшей терапевтической опци-

ей, способствующей улучшению выживаемости. Одним из 

наиболее перспективных препаратов для лечения рецидиви-

рующей и рефрактерной ОС является кабозантиниб – инги-

битор различных рецепторных тирозинкиназ, участвующих 

в процессе роста опухоли, ангиогенеза, ремоделировании 

костной ткани, формирования лекарственной устойчивости 

и образования метастазов. Ингибирующая активность кабо-

зантиниба оценивалась против целого ряда киназ. Препарат 

кабозантиниб зарегистрирован в РФ, но в настоящее время 

не имеет широкого применения в детской популяции.

Цели и задачи – улучшение результатов лечения пациен-

тов, больных ОС группы ультравысокого риска. Задачи: 1. 

Оценить возможность применения кабозантиниба и его эф-

фективность на различных этапах лечения пациентов, боль-

ных ОС группы ультравысокого риска. 2. Оценить токсич-

ность и безопасность применения препарата кабозантиниб 

у пациентов, больных ОС группы ультравысокого риска. 3. 

Оценить предварительные результаты терапии пациентов, 

больных ОС группы ультравысокого риска.

Материалы и методы
Терапия препаратом кабозантиниб в условиях НПЦ про-

водилась оff-lable. Показания к назначению для пациентов 

группы ультравысокого риска: поддерживающая терапия 

после окончания специального лечения в ремиссии; допол-
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