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Пигментно-кератотический факоматоз: 

клинический случай
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Обоснование. Пигментно-кератотический факоматоз (ПКФ) — орфанный генодерматоз из группы синдрома эпи-
дермального невуса. Заболевание вызвано соматическим мозаицизмом преимущественно в гене HRAS. Патогно-
моничным признаком ПКФ является сочетание врожденного линейного невуса сальных желез Ядассона и крапчатого 
лентигинозного невуса. Последний может дебютировать значительно позже. В ряде случаев наблюдаются признаки 
поражения нервной системы, скелетные нарушения, патология органов зрения. Описание клинического случая. 

Представлено описание пациента с ПКФ и мозаичным вариантом G469A в гене BRAF, ранее не описанным при этом 
заболевании. В клинической картине присутствуют типичные проявления синдрома и иммунологические нарушения, 
нехарактерные для пациентов с ПКФ. Проведен анализ возможных генотип-фенотипических корреляций по данным 
еще 16 ранее опубликованных наблюдений генетически верифицированного ПКФ. Заключение. Редкость синдрома, 
вариабельность его течения и особенности генетического тестирования пациентов определяют сложности диагнос-
тики ПКФ. Заболевание необходимо рассматривать не только в контексте дерматологических проявлений, но и учи-
тывать сопутствующие нарушения. В план динамического наблюдения необходимо включать консультации детского 
онколога, невролога, офтальмолога, эндокринолога, ортопеда, кардиолога и иммунолога.
Ключевые слова: пигментно-кератотический факоматоз, ген BRAF, соматический мозаицизм, генодерматоз, дети, 
орфанный, невус сальных желез Ядассона, крапчатый лентигинозный невус, невус spilus
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Background. Phacomatosis pigmentokeratotica (PPK) is an orphan genodermatosis from the epidermal nevus syndrome group. This 
disease is caused by somatic mosaicism predominantly in the HRAS gene. Pathognomonic PPK sign is combination of congenital linear 
nevus sebaceus of Jadassohn and speckled lentiginous nevus. Second one may debut much later. In some cases, there are signs of 
nervous system damages, skeletal disorders, visual impairments. Case description. Description of a patient with PPK and novel for this 
disease mosaic variant G469A in the BRAF gene is presented. Clinical picture included typical signs of the syndrome and immunological 
disorders unusual for patients with PPK. Possible genotype-phenotype correlations were analyzed based on 16 previously published 
observations of genetically verified PPK. Conclusion. The syndrome rarity, its course variability, and patients genetic testing features 
determine the difficulties in PPK diagnosis. The disease should be considered not only in terms of dermatological signs, but also 
regarding comorbid disorders. The dynamic follow-up should include consultations of pediatric oncologist, neurologist, ophthalmologist, 
endocrinologist, orthopedist, cardiologist, and immunologist.
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ОБОСНОВАНИЕ
Пигментно-кератотический факоматоз (ПКФ, 

phacomatosis pigmentokeratotica, phacomatosis 
spilosebacea) — орфанное заболевание из группы синдро-
ма эпидермального невуса, проявляющееся сочетанием 
врожденного невуса сальных желез Ядассона и крапча-
того лентигинозного невуса (nevus spilus, nevus speckled 
lentiginous) с развитием патологий других органов и си -
стем [1]. Описано не более 100 случаев ПКФ [2]. В России, 
насколько нам известно, описан один пациент [3].

Впервые ПКФ был выделен в отдельную нозологиче-
скую единицу Рудольфом Хапплом и соавт. в 1996 г. [4]. 
В своей статье авторы представили обзор 6 пациентов 
с двумя невусами (twin-nevus), описанных с 1971 по 
1995 г. Во всех случаях линейный невус сальных желез 
Ядассона располагался в области головы и шеи, в то вре-
мя как крапчатый лентигинозный невус — на туловище 
и конечности. Внекожные проявления болезни представ-
лены неврологическими нарушениями [5, 6], патологией 
органов зрения [6–8], кондуктивной тугоухостью [7], а так-
же сколиозом [6, 8] и рахитом [9–11]. Позднее появились 
данные о возможном риске развития злокачественных 
новообразований (ЗНО). Так, L. Gruson и соавт. впервые 
описали мальчика с ПКФ и эмбриональной рабдомиосар-
комой передней брюшной стенки, манифестировавшей 
в возрасте 6 мес [12]. M. Prieto-Barrios и соавт. описали 
случай метахронных рабдомиосарком, возникших в воз-
расте 4 мес и 12 лет у пациента с ПКФ [13]. Также извест-
ны случаи развития нефробластомы [14], феохромоцито-
мы [15], лейомиомы [16], уротелиального рака [17]. При 
длительном наблюдении у пациентов с ПКФ отмечено раз-
витие опухолей кожи на фоне невусов. Впервые о таком 
сообщили T. Martínez-Menchón и соавт. на примере паци-
ента с базальноклеточным раком на фоне невуса сальных 
желез Ядассона и метахронной меланомой на фоне крап-
чатого лентигинозного невуса [18]. 

Генетическая природа ПКФ была установлена после 
обнаружения постзиготических вариантов c.37G>C 
и c.182A>G гена HRAS в образцах невусов, полученных 
от 6 пациентов с ПКФ [19]. Позднее спектр вовлеченных 
генов был расширен — идентифицированы патогенные 
варианты генов BRAF [20, 21] и KRAS [22]. 

Ввиду редкости синдрома и отсутствия клинических 
рекомендаций диагностика ПКФ остается непростой зада-
чей для клиницистов и, прежде всего, — для дерматоло-
гов. Отчасти это обусловлено тем, что второй обязатель-
ный компонент синдрома — крапчатый лентигинозный 
невус — может отсутствовать при рождении и манифести-
ровать только в первые годы жизни. В связи с этим паци-
ентам может быть установлен другой диагноз из группы 
эпидермального невуса (синдром Шиммельпеннинга – 
Фейерштейна – Мимса, синдром Гарсия – Хафнера – 
Хэппла, CHILD-синдром). Генетическая верификация диаг-
ноза может быть также затруднена, поскольку в случае 
ПКФ необходимо исследовать пораженные ткани (образ-
цы невуса). Учитывая возможность низкоуровневого 
мозаицизма, основным методом диагностики является 
секвенирование нового поколения, что ограничивает 
спектр лабораторий, выполняющих такие исследования.

На сегодняшний день лечение пациентов с ПКФ оста-
ется симптоматическим и включает в себя хирургическое 
иссечение невусов при наличии показаний и коррек-
цию сопутствующих проявлений. В детском возрасте 
обязательным является обследование, направленное 
на выявление ЗНО внутренних органов, преимуще-
ственно урогенитальной локализации, в то время как 
после 18 лет основной риск представляют опухоли кожи. 

Динамическое наблюдение с учетом онкогенного риска 
позволяет диагностировать ЗНО на ранней стадии, что 
является ключевым в исходе заболевания.

Ниже представлено описание случая ПКФ, вызванно-
го вариантом G469A в гене BRAF и фатальным иммуноде-
фицитом, нетипичным для данного синдрома.

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР
О пациенте

Мальчик Б., возраст 11 мес. При поступлении (со слов 
родителя) беспокоят образования на коже головы, шеи 
и туловища, неврологические нарушения и частые инфек-
ционные заболевания.

Анамнез болезни. С рождения на коже волосистой 
части головы, лица, шеи, межлопаточной области, пред-
плечья и кисти слева выявлен линейный невус сальных 
желез Ядассона. Через месяц ипсилатерально на коже 
боковой области живота с переходом на поясничную область 
слева появился обширный невус светло-коричневого цвета. 
Оба невуса увеличивались в размерах пропорционально 
росту ребенка. В возрасте 1,5 мес отмечен дебют эпилеп-
сии (приступы тонического напряжения). В 4 мес появились 
судорожные приступы в виде подергивания конечностей, 
адверсии глазных яблок влево. В возрасте 8 мес ребенок 
был комплексно обследован. По данным магнитно-резо-
нансной томографии головного мозга выявлены признаки 
гипоплазии мозолистого тела, атрофические изменения по 
конвексу, а также ретроцеребеллярная киста, смещающая 
мозжечок (рис. 1). По данным электроэнцефалографии 
установлена мультирегиональная эпилептиформная актив-
ность в виде спайков, полиспайков, комплексов «острая-
медленная волна» с доминирующими фокусами по левым 
затылочно-теменным отведениям, правым и левым цент-
рально-височным отведениям. При осмотре офтальмолога: 
непостоянное сходящееся косоглазие, нистагм.

Назначена противосудорожная терапия леветирацета-
мом. При динамическом наблюдении в течение 3 мес отме-
чен непродолжительный положительный эффект, в связи 
с чем установлена фармакорезистентная  эпилепсия.

В клинической картине отмечались частые эпизоды 
инфекционных заболеваний, в том числе два эпизода 
пневмонии, два случая бронхита и назофарингита, саль-
монеллез, потребовавшие госпитализаций. Во время 
очередного стационарного лечения был выполнен ряд 
генетических исследований (материал для исследова-
ния — венозная кровь): 
• цитогенетическое исследование: 46,ХY — нормаль-

ный мужской кариотип;
• хромосомный микроматричный анализ: хромосомной 

патологии не выявлено;
• полное секвенирование экзома: клинически значи-

мых вариантов мутаций не выявлено;
• тандемная масс-спектрометрия: патологии не выявлено.

Ребенок направлен в Научно-исследовательский 
институт детской онкологии и гематологии им. акад. 
Л.А. Дурнова Национального медицинского исследова-
тельского центра онкологии им. Н.Н. Блохина (далее — 
НИИ ДОиГ) для уточнения диагноза.

Анамнез жизни. Ребенок от второй физиологично 
протекавшей беременности. Роды на 40-й нед путем 
планового кесарева сечения в связи с макросомией 
внутриутробного ребенка. Масса тела при рождении — 
4340 г, длина — 56 см, 7/7 баллов по шкале APGAR. 
Брак неродственный, семейный анамнез наследственны-
ми синдромами, пороками развития, репродуктивными 
нарушениями и онкологическими заболеваниями в моло-
дом возрасте не отягощен.
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Физикальная диагностика

В возрасте 11 мес ребенок был обследован в усло-
виях НИИ ДОиГ. Выявлены линейный невус сальных 
желез Ядассона в области волосистой части головы, 
лица, шеи, межлопаточной области, предплечья и кисти 

слева, а также ипсилатерально в области боковой 
поверхности туловища — крапчатый лентигинозный 
невус (рис. 2), грубая задержка психомоторного раз-
вития (в возрасте 11 мес голову не держит, с трудом 
поворачивается на бок).

Рис. 1. Магнитно-резонансная томография головного мозга пациента Б., возраст 8 мес, с пигментно-кератотическим факоматозом 
Fig. 1. Brain MRI of a patient B., 8 months old, with phacomatosis pigmentokeratotica

Примечание. А — атрофические изменения, гипоплазия мозолистого тела (отмечена стрелкой); Б — ретроцеребеллярная киста 
(отмечена стрелкой).
Источник: Зеленова Е.Е. и соавт., 2025. 

Note. A — atrophic changes, corpus callosum hypoplasia (marked with arrow); Б — retrocerebellar cyst (marked with arrow).
Source: Zelenova E.E. et al., 2025.

Рис. 2. Фенотипические особенности пациента Б., возраст 11 мес, с пигментно-кератотическим факоматозом 
Fig. 2. Phenotypic features of patient B., 11 months old, with phacomatosis pigmentokeratotica

Примечание. А — лицевые дизморфии (высокий лоб, макроцефалия, гипотрихоз бровей); Б — линейный невус сальных желез 
Ядассона в области волосистой части головы, лица, шеи, межлопаточной области слева, крапчатый лентигинозный невус в области 
боковой поверхности туловища слева; В — линейный невус сальных желез Ядассона в области левого предплечья, кисти, крапчатый 
лентигинозный невус в области боковой поверхности туловища слева.
Источник: Зеленова Е.Е. и соавт., 2025. 

Note. A — facial dysmorphia (high forehead, macrocephaly, eyebrows hypotrichosis); Б — linear nevus sebaceus of Jadassohn on the scalp, 
face, neck, interscapular area on the left, speckled lentiginous nevus on the left side of the body; В — linear nevus sebaceus of Jadassohn on 
the left forearm, hand, speckled lentiginous nevus on the left side of the body.
Source: Zelenova E.E. et al., 2025.
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Учитывая инфекционный анамнез, пациент был про -
консультирован иммунологом. Показатели иммуногло-
булинов крови: IgA — 0,43 г/л (референсные значе-
ния  0,7–4 г/л), IgG — 7,17 г/л (референсные значе-
ния 7–16 г/л), IgM — 1,2 г/л (референсные значения 
0,4–2,3 г/л). Рекомендовано проведение заместитель-
ной терапии внутривенными иммуноглобулинами (ВВИГ) 
из расчета 0,4 г/кг (3 введения) с дальнейшей оценкой 
иммунологического профиля.

Предварительный диагноз

На основании фенотипических особенностей и соче-
танной соматической патологии (сочетание линейного 
невуса сальных желез Ядассона краниофациальной 
локализации и крапчатого лентигинозного невуса, эпи-
лепсии, задержки развития, а также офтальмологических 
нарушений) был предположен пигментно-кератотический 
факоматоз (ПКФ).

Динамика и исходы

С целью генетической верификации диагноза была 
выполнена панч-биопсия линейного невуса сальных 
желез Ядассона левой височной области, крапчатого 
лентигинозного невуса, а также здоровой кожи пра-
вого предплечья. При исследовании ДНК, выделенной 
из образцов невусов (крапчатый лентигинозный невус 
и линейный невус сальных желез левой височной облас-
ти), методом массового параллельного секвенирования 
в экзоне 12 гена BRAF (chr7:140781602) выявлен ранее 
описанный патогенный вариант c.1526G>C (p.Gly469Ala, 
ENST00000644969.1, rs121913355, COSM460) в моза-
ичной форме с долей вариантного аллеля 20 и 24% соот-
ветственно. В образце здоровой кожи, а также в ДНК, 
выделенной из лимфоцитов периферической крови, дан-
ный вариант не обнаружен. Полный список исследован-
ных генов представлен в Приложении.

Дополнительный анализ был проведен в лаборато-
рии Медико-генетического научного центра им. акад. 
Н.П. Боч кова (Москва). При исследовании образца 
эпидермального невуса левого предплечья, получен-
ного в ходе биопсии, выявлен аналогичный вариант 
c.1526G>C в гене BRAF с долей вариантного аллеля 26%.

На основании полученной генетической информации 
был подтвержден диагноз ПКФ, ребенку рекомендовано 
динамическое наблюдение профильных специалистов — 
с учетом сочетанной соматической патологии. В возрасте 
1 года 7 мес установлены двухсторонняя нейросенсор-
ная тугоухость II степени, синусовая аритмия с частотой 
сердечных сокращений 85–142 уд./мин, правосторон-
ний гемипарез, псевдобульбарный синдром. В после-
дующем в течение одного года на фоне введения ВВИГ 
ребенок был госпитализирован по поводу двух эпизодов 

назофарингита, трех случаев пневмонии и рецидивиру-
ющих халязионов верхнего и нижнего век обоих глаз. 
Концентрации иммуноглобулинов крови в этот период 
были незначительно снижены или оставались в пределах 
референсных значений (табл. 1).

С учетом иммунодефицита пациенту проводились 
регулярные исследования методами полимеразной цеп-
ной реакции и иммуноферментного анализа. В возрасте 
10 мес была обнаружена ДНК аденовируса, в 11 мес — 
ДНК Salmonella enterica, в 1 год 7 мес — ДНК вируса 
Эпштейна – Барр, в 2 года — РНК риновируса, в 2 года 
1 мес — ДНК бокавируса человека. Во время эпизодов 
инфекционных заболеваний этиологию возбудителя уста-
новить не удалось. Также не были выявлены антитела 
к вирусу иммунодефицита человека, что могло бы объяс-
нить причину иммунодефицита. 

Планировалось расширенное исследование иммуно-
логического профиля, однако во время лечения очеред-
ного эпизода двусторонней полисегментарной пневмо-
нии присоединился сепсис, и ребенок погиб в возрасте 
2 лет 1 мес. По данным аутопсии — двусторонняя бронхо-
пневмония, гломерулит, пиелонефрит, гепатит, энтероколит, 
акцидентальная инволюция тимуса 3-й степени, миелоз 
пульпы селезенки, истончение коркового слоя надпочеч-
ников, отек головного мозга, геморрагический синдром. 
Доброкачественных новообразований и ЗНО не выявлено.

Временная шкала

Хронология развития и ключевые события болезни 
пациента Б. с пигментно-кератотическим факоматозом 
представлены на рис. 3.

ОБСУЖДЕНИЕ
ПКФ является орфанной патологией. При этом спектр 

клинических проявлений ПКФ часто перекрывается дру-
гими генодерматозами из группы синдрома эпидермаль-
ного невуса, что затрудняет своевременную постановку 
диагноза. D. Torchia и соавт. (2023), обобщив клиниче-
ские данные 95 пациентов с ПКФ, показали, что неву-
сы чаще располагались ипсилатерально (71%) и слева 
(соотношение невусов, расположенных слева и справа, 
составило 1,3). При этом линейный невус сальных желез 
Ядассона, как правило, был локализован в краниофа-
циальной области (у 88%), а крапчатый лентигинозный 
невус — в верхней части туловища (у 74%). Поражение 
нижней части туловища отмечено у 52% пациентов [2]. 
В нашем наблюдении оба невуса также располагались 
в левых отделах тела: линейный невус сальных желез 
Ядассона — в области волосистой части головы, лица, 
шеи, межлопаточной области, предплечья и кисти, а крап-
чатый лентигинозный невус — в области боковой поверх-
ности туловища. 

Таблица 1. Концентрации иммуноглобулинов за период динамического наблюдения

Table 1. Immunoglobulin levels during the dynamic follow-up 

 Иммуноглобулины 1 год 8 мес 1 год 10 мес 2 года 1 мес

IgA, г/л (референсные значения) 0,48 (0,7–4) � 0,65 (0,15–1,1) 1,03 (0,7–4)

IgG, г/л (референсные значения) 5,58 (7–16) � 6,61 (3,4–12,0) 6,88 (7–16) �

IgM, г/л (референсные значения) 0,87 (0,4–2,3) 0,89 (0,45–2,0) 1,01 (0,4–2,3)
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Согласно данным D. Torchia и соавт., внекожные про-
явления включали в себя скелетные нарушения (45%), 
в том числе рахит (26%), патологию нервной (в том числе 
эпилепсия и структурные изменения головного мозга 
у 42%) и сердечно-сосудистой (6%) систем, аномалии 
органов зрения (6%). ЗНО были выявлены у 11% паци-
ентов. При этом 24% больных не имели внекожного 
поражения [2]. У нашего пациента были диагностированы 
фармакорезистентная эпилепсия, а также органическое 
поражение головного мозга, что довольно часто наблю-
дается при ПКФ. Кроме того, были выявлены сходящееся 
косоглазие и нистагм — также типичные проявления 
мозаичных РАСопатий. Однако при ПКФ зрительные нару-
шения встречаются редко, а косоглазие и нистагм ранее 
не были описаны. 

В литературе, насколько нам известно, нет ни одного 
упоминания об иммунодефицитных состояниях у пациен-
тов с ПКФ. У описанного нами пациента за 2 года жиз-
ни отмечены ежемесячные респираторные инфекции, 
а также 4 эпизода назофарингита, сальмонеллез, частые 
халязионы обоих глаз и 6 эпизодов пневмоний (включая 
врожденную), один из которых привел к гибели ребенка. 
Введение ВВИГ лишь незначительно повлияло на тече-
ние иммунодефицита.

При анализе ранее опубликованных сведений в боль-
шинстве случаев диагноз ПКФ был выставлен на осно-
ве клинических проявлений, генетическая верификация 
диагноза выполнена у 16 пациентов (табл. 2). У большин-
ства пациентов обнаружены патогенные варианты в гене 
HRAS (13 пациентов), наиболее распространенный вари-
ант — с.37G>C — описан у 8 (50%). Патогенные варианты 
обнаружены в генах KRAS (n = 1) и BRAF (n = 2) (третий 
пациент с патогенным вариантом в гене BRAF — пред-
ставленное нами клиническое наблюдение). У всех паци-
ентов с патогенными вариантами гена BRAF (3 случая) 
отмечены неврологические нарушения. При этом ЗНО 

не диагностировались ни у одного больного. В то время 
как среди пациентов с патогенными вариантами гена 
HRAS ЗНО были выявлены у 46% (6/13) больных. Тем не 
менее, статистически значимые генотип-фенотипические 
корреляции установить не удалось ввиду недостаточного 
количества пациентов в исследуемой выборке.

Соматический вариант c.1526G>C (c.1406G>C) в гене 
BRAF описан при многих неоплазиях, включая педиат-
рические опухоли ЦНС [34], меланому [35], рак легко-
го [36]. Однако в базах данных открытого доступа нет 
ни одного упоминания этого варианта, ассоциирован-
ного с наследственными или мозаичными синдромами. 
В описанном нами случае молекулярно-генетический 
анализ был выполнен в двух независимых лабораториях. 
В трех исследованных образцах (линейный невус саль-
ных желез Ядассона левой височной области и левого 
предплечья, крапчатый лентигинозный невус боковой 
поверхности туловища слева) был идентифицирован 
вариант c.1526G>C в гене BRAF с долей вариантного 
аллеля 20, 26 и 24% соответственно. При этом анализ 
включал в себя 415 генов, и ни в одном из них, за исклю-
чением BRAF, не были выявлены патогенные варианты. 
Полноэкзомное секвенирование не выявило патоген-
ных клинически значимых вариантов, ассоциированных 
с первичным иммунодефицитом. В литературе встречают-
ся описания иммунологических нарушений у пациентов 
с кардиофациокожным синдромом и герминальными 
вариантами в гене BRAF [37], однако мозаичные случаи 
данного синдрома в сочетании с иммунодефицитом не 
описаны. Следовательно, влияние мозаичных вариантов 
в гене BRAF на развитие иммунологических нарушений 
остается предметом для дискуссии и требует дальнейшего 
изучения при выявлении аналогичных случаев.

Пациенты с ПКФ, являющимся генодерматозом из 
группы синдрома эпидермального невуса (вместе с син-
дромом Шиммельпеннинга – Фейерштейна – Мимса, 

Рис. 3. Хронология развития болезни у пациента Б. (указаны ключевые события, потребовавшие госпитализации) 
Fig. 3. Disease course in patient B. (key events requiring hospitalization are indicated)
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ВВИГ
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синдромом комедонового невуса, невусом Бекера, син-
дромом волосатого невуса, CHILD-синдромом, синдро-
мом Гарсия – Хафнера – Хэппла, синдромом Протея, 
SCALP-синдром [38–40]), до манифестации лентигиноз-
ного невуса могут наблюдаться с другим диагнозом. 
Генетическое тестирование тканей невуса и контрольное 
исследование здоровых тканей (кровь, участки непо-
раженной кожи) позволяет уменьшить дифференциаль-
но-диагностический ряд предполагаемых заболеваний, 
однако дальнейшая диагностика основывается на специ-
фической клинической картине, что требует комплексно-
го обследования пациентов.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Учитывая низкую осв едомленность врачей-клиницис-

тов о мозаичных орфанных генодерматозах, описание 
подобных клинических случаев в сочетании с современ-
ными литературными данными является крайне важным 
для полноценного обследования пациентов и своевре-
менной коррекции сопутствующих нарушений. Внедрение 
программы генетической диагностики врожденных эпи-
дермальных невусов (первый симптом заболеваний из 
группы синдрома эпидермального невуса) позволяет 
установить мозаичный характер поражения и предпо-
ложить диагноз до развития основных клинических про-
явлений. При подозрении на мозаичные генодермато-
зы генетическое исследование необходимо провести на 
материале пораженных тканей (невусы, опухоли — при 
наличии), в то время как рутинное исследование ДНК 
лимфоцитов венозной крови неинформативно.

ИНФОРМИРОВАННОЕ СОГЛАСИЕ
От законного представителя пациента (матери) полу-

чено письменное информированное добровольное согла-
сие на публикацию результатов обследования, лечения, 
а также фотоматериалов пациента (дата подписания: 
21.08.2025).

INFORMED CONSENT
Patient’s legal representative (mother) has signed written 

informed voluntary consent on the publication of diagnosis 
and management results, and patient’s photos (signed on 
21.08.2025).
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ПРИЛОЖЕНИЕ

Список исследованных генов

A2 ML1, ABCB11, ABL1, ABRAXAS1, ACD, ADAMTS20, AFF1, AFF3, AIP, AKT1, ALK, AMER1, ANKRD26, APC, APC2, ARHGDIA, 
ARID1A, ARID2, ARID5B, ASXL1, ATM, ATP7B, ATR, ATRX, AURKA, AXL, BAP1, BARD1, BCL10, BCL2, BCL9, BCOR, BCORL1, 
BCR, BICC1, BLM, BMPR1A, BRAF, BRCA1, BRCA2, BRIP1, BUB1, BUB1B, CASP9, CBL, CCND1, CDC73, CDH1, CDH11, 
CDH5, CDK12, CDK4, CDKN1B, CDKN1C, CDKN2A, CEBPA, CHEK1, CHEK2, COL1A1, COQ8B, CREB1, CREBBP, CTC1, 
CTNNA1, CTNNB1, CTR9, CYLD, DDB2, DDR2, DDX3X, DDX41, DEK, DGKE, DICER1, DIS3L, DIS3L2, DKC1, DNMT3A, DPYD, 
EED, EGFR, EML4, ENO2, EP300, EPCAM, EPHA3, EPHA7, ERBB2, ERBB3, ERBB4, ERCC1, ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCC5, 
ERG, ESR1, ETV1, ETV4, ETV6, EXO1, EZH2, FAH, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, 
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