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临床应用

XL SPI1 Ba与淋巴细胞杂交。显示一个正常间期和一

个正常中期。

临床细节

SPI1�SFFV原病毒整合位点-1�基因编码ETS家族转录因子PU.1�该转录因子在造血干

细胞正常发育过程中介导基因表达。据Seki等⼈分析并描述，在181例⼉童T细胞急性淋

巴细胞白血病（T-ALL�病例中有7例（3.9%�检测到有SPI1基因融合。涉及SPI1的染⾊体

重排的遗传后果是包含SPI1的3'外显子和TCF7�STMN1和BCL11B的5'部分的基因融

合。无论融合伙伴是什么，PU.1 蛋⽩的c-末端DNA结合结构域（ETS结构域）存在于所

有已知的融合中。当SPI1的重排部分置于上述基因的异源启动子控制下时，融合阳性样

本的SPI1表达水平明显升高。由于SPI1在T细胞发育过程中通常作为早期基因表达，野

生型SPI1或SPI1融合基因在后期的表达会导致T细胞发育过程中较高的细胞增殖和分化

/成熟阻滞。 融合阳性病例的总生存期明显缩短，并且用标准化疗方法无可救治。

最近发现SPI1与PML-RARα复合物有相互作用。此外，SPI1本⾝也受到PML-RARα

融合蛋⽩的转录调控。

XL SPI1 BA是由一个与SPI1基因区域近端11p11.2处杂交的橙色标记探针和与一个

SPI1 基因区域远端11p11.2处杂交的绿色标记探针组成。
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正常细胞：两个绿色-橙色共定位/融合信号（2GO��

畸变细胞（典型结果）：一个绿色-橙色共定位/融合信号（1GO��和分别产生于各自

位点染色体断裂的一个分开的绿色（1G�和橙⾊（1O�的信号。
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