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XL t(�;��) NSD�/NUP�� DF由⼀���于�q��.�-��.�处NSD�基因区域杂�的绿�标记�
针和⼀���于��p��.�处NUP��区域杂�的橙⾊标记�针组成。

临�细节
�性��⽩⾎�（AML）是⼀种�⻅的�质性��，其预����⼤，�决于�染�体�常
等�种��。常规细�遗传�可在约��%的AML患者中检测�结�和�量上的细�遗传�
�常。�⽽，来⾃隐�性易�、染�体物质丢失或某些��基�的产物，�t(�;��)(q��;p��) 
NUP��::NSD�，只能通过FISH或分⼦遗传���RT-PCR技术来进⾏可�检测。�于
��p��.�的NUP��（核孔蛋⽩��）编码����体中的⼀种蛋⽩质。�⽬前为⽌，在各种⽩
⾎�中已经�认�超过��种不同的NUP��融合�伴基�。⽩⾎�的发⽣�乎是由染�质结
�和基���的�变�导的。�于�q��.�的NSD�（核受体结�SET域蛋⽩�）被证明是⼉�
AML中最常⻅的NUP��融合�伴基�。NSD1�认为是⼀种转录共�活��，同时也是⼀种
共阻�物。由�括苯丙��-⽢��（FG）重���的NUP��的N端部分和NSD�的C端部分
间��产⽣的��蛋⽩在体内诱导AML，并增强HOXA和HOXB的表�。NUP98::NSD1易�
在AML中的发⽣频�较�，且�年龄相�，年轻者的易�频��于成�。�论是⼉�还是成
�N U P � � : : N S D �阳性A M L患者，预���，�常��发性�疗耐药有�联。在
NUP��::NSD�阳性��中，有报�⼀��FLT� -ITD（内部串联重�）的�联��/或WT�突
变，�持�AML发�机制的��骤假说。
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XL t(�;��) NSD�/NUP�� DF�⻣�细�杂�，显⽰��
畸变细�。发⽣�t(�;��)易位，产⽣⼀�由⼀�绿��
�和⼀�����的两�共��/����模式。

临�应⽤
a �性��⽩⾎�（AML）
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正常细��两�绿�（�G）和两���（�O）��。

畸变细�（典型结果）�⼀�绿�（�G）， ⼀���（�O）和两�由相��点�间的相�易
�产⽣的绿�-��共��/����（�GO）。
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