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ЮВЕНИЛЬНЫЙ  МИЕЛОМОНОЦИТАРНЫЙ  ЛЕЙКОЗ: 
МОЛЕКУЛЯРНЫЙ  АНАЛИЗ  И  КЛИНИКО-ГЕНЕТИЧЕСКАЯ 

КОРРЕЛЯЦИЯ 

ФГБУ Федеральный научно-клинический центр детской гематологии, онкологии и иммунологии 
им. Дмитрия Рогачева, Москва

Ювенильный миеломоноцитарный лейкоз (ЮММЛ) – редкое миелопролиферативное заболе-
вание детского возраста. Целью работы явился молекулярно-генетический анализ ЮММЛ  в 
группе российских пациентов. В исследование включены 37 пациентов с ЮММЛ. Костный мозг, 
полученный при установлении диагноза, исследован при помощи прямого автоматического 
секвенирования на наличие мутаций в генах PTPN11, NRAS, KRAS и c-CBL. Выполнено сопо-
ставление клинико-лабораторной картины и генетического варианта заболевания. Мутации 
в одном из исследованных генов выявлены у 27 (73%) пациентов. Мутации в генах PTPN11, 

NRAS, KRAS и c-CBL выявлены у 13, 5, 4 и 5 пациентов соответственно. Выявлена высоко 
достоверная корреляция мутаций в генах PTPN11 и RAS с возрастом презентации и содер-
жанием фетального гемоглобина. Молекулярно-генетический анализ генов PTPN11, NRAS, 

KRAS и c-CBL является необходимым диагностическим элементов для верификации диагноза 
ЮММЛ. Генетический вариант коррелирует с клиническими характеристиками болезни. 

Ключевые слова: дети, ювенильный миеломоноцитарный лейкоз, молекулярный анализ, 
клинико-генетическая корреляция.

Juvenile myelomonocytic leukemia (JMML) is a rare myeloproliferative disorder of childhood. 
The aim of the research was the molecular genetic analysis of JMML in a group of patients in 
Russia. 37 patients with JMML were enrolled into the study. Bone marrow samples, obtained while 
establishing the diagnosis, were examined for the presence of PTPN11, NRAS, KRAS, c-CBL gene 
mutations via direct automated sequencing. Clinical and laboratory features were collated with 
genetic variants of the disease. Study revealed 27 (73%) patients had at least one gene mutation. 
PTPN11, NRAS, KRAS and c-CBL gene mutations were detected in 13, 5, 4 and 5 patients respec-


