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Ввиду того что точки разрыва-соединения гена IKZF1 у разных пациентов локализовались в одном 
диапазоне нуклеотидных последовательностей, они были проверены на наличие RSS. 

Стоит отметить, что RSS представляют собой консервативные последовательности некодирующей 
ДНК, которые распознаются и разрезаются ферментным комплексом RAG1/RAG2 во время рекомби-
нации V(D)J в незрелых T- и B-клетках. RSS фланкируют сегменты генов V, D и J, подвергающиеся 
рекомбинации в процессе формирования вариабельных областей тяжелой и легкой цепей.

Все RSS состоят из семи консервативных нуклеотидов (5′-CACAGTG-3′), за которыми следуют спей-
сер и консервативный нонамер (5′-ACAAAAACC-3′). Последовательность спейсера может варьировать, 
а его длина соответствует одному (12 ± 1 нуклеотид) или двум (23 ± 1 нуклеотид) виткам двойной спи-
рали ДНК. Ошибки в рекомбинации V(D)J, включая расщепление RSS-подобных последовательностей, 
или криптических RSS (сryptic RSS, сRSS), вне локусов иммуноглобулинов и Т-клеточных рецепторов, 
связаны с онкогенными транслокациями, наблюдаемыми при некоторых лимфоидных злокачественных 
новообразованиях [2].

В пределах гена IKZF1 было обнаружено 130 последовательностей сRSS-12 и 149 последовательно-
стей сRSS-23 с оценкой показателя RIC (recombination information content), превышающей пороговые  

Рис. 2. Точки разрыва-соединения гена IKZF1  
у пациентов детского возраста с В-ОЛЛ, имеющих делецию Ex2–7:  

1–3 – нуклеотидные последовательности, принадлежащие пациентам 1–3.  
Область делеции, включая нематричные нуклеотиды, выделена красным цветом,  

координаты указаны относительно референсной последовательности  
гена IKZF1 (NG_034231.1), обозначенной как Ref. seq.

Fig. 2. Breakpoints of the IKZF1 gene in pediatric BCP-ALL patients with Ex2–7 deletion:  
1–3 – nucleotide sequences of patients 1–3. The deletion region, including non-matrix nucleotides,  

is highlighted in red colour, coordinates are given relative to the reference sequence  
of the IKZF1 gene (NG_034231.1) designated Ref. seq.

Рис. 3. Точки разрыва-соединения гена IKZF1  
у пациентов детского возраста с В-ОЛЛ, имеющих делецию Ex4–7: 

4–17 – нуклеотидные последовательности, принадлежащие пациентам 4–17.  
Область делеции, включая нематричные нуклеотиды, выделена красным цветом, 

координаты указаны относительно референсной последовательности  
гена IKZF1 (NG_034231.1), обозначенной как Ref. seq.

Fig. 3. Breakpoints of the IKZF1 gene in pediatric BCP-ALL patients with Ex4–7 deletion:  
4–17 – nucleotide sequences of patients 4–17. The deletion region, including non-matrix nucleotides,  

is highlighted in red colour, coordinates are given relative to the reference sequence  
of the IKZF1 gene (NG_034231.1) designated Ref. seq.


