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INTRODUCCION

Las neoplasias hematoldgicas se caracterizan por presentar
heterogeneidad genética.

El analisis citogenético es una importante herramienta para
definir el diagndstico, pronostico y evaluar la respuesta al
tratamiento.

Con el desarrollo de la hibridacion in situ por fluorescencia
(FISH), la cual es una técnica de citogenética molecular que
complementa el analisis estructural de la citogenética
convencional con la especificidad y sensibilidad de las
técnicas de biologia molecular, permite el analisis de un
gran numero de células de forma rapida y la identificacién
de cambios estructurales mas sutiles por debajo de la
resolucion de la citogenética convencional.

Se utilizan sondas de ADN marcada con fluorescencia, con el
fin de localizar una secuencia complementaria en el ADN de
la muestra de interés. Es una técnica muy sensible vy
especifica, que permite analizar metafases y células en
interfase.

OBIJETIVOS

Describir los patrones de hibridacion en pacientes

con diagnhostico clinico de leucemia mieloide
cronica, leucemia linfoblastica aguda y leucemia

promielocitica.
METODO

Se estudiaron 301 muestras de sangre medular de
pacientes con diagnodstico de leucemia mieloide
cronica (LMC), 95 con diagnodstico de leucemia
linfoblastica aguda (LLA) y 136 con leucemia
promielocitica (LPM), recibidas en el Laboratorio de
Citogenética del Instituto de Hematologia e
Inmunologia, en el periodo comprendido entre julio
de 2014 vy julio de 2020. Se utilizo |la técnica de FISH
con las sondas fluorescentes BCR/ABL, ETV6
/RUNX1 y PML/RARA, para cada hemopatia,
respectivamente.

RESULTADOS

BCR/ABL 301
LLA ETV6 /RUNX1 95
LPM PML/RARA 136

Patrones atipicos

LMC 169 132 34

77 13 8

103 33 1

En los pacientes con LMC se observa la delecion submicroscépica en el cromosoma 9 derivativo (en la region
centromeérica al punto de ruptura del gen ABL o en la region telomérica al punto de ruptura del gen BCR, o ambas),
la duplicacidn del cromosoma Filadelfia y la participacion de un tercer cromosoma.

En los pacientes con LLA se describe |la delecion del gen ETV6 no translocado, una copia extra del gen RUNX1 v la

duplicacion del cromosoma derivativo der (21).

En un paciente con LPM se detecta la participacion de un tercer cromosoma en la translocacion.

CONCLUSIONES

El FISH permitio el diagnostico preciso de las leucemias
estudiadas, asi como la deteccion de alteraciones
cromosOmicas no  visibles por  citogenética
convencional, lo cual influye en el pronostico vy
tratamiento de las hemopatias malignas.



