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Amplificacion segmentada de MLL en LMA Mba pediatrica.
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' RESUMEN (ABSTRACT):

Introduccién: El gen MLL (myeloid/lymphoidormixedlineageleukemia) esta ubicado en

11g23. En la mielodisplasia severa y leucemias agudas se han descripto tanto rearreglos
cromosomicos como amplificaciones. Los reordenamientos de MLL estan asociados a
enfermedad agresiva tanto en nifios como en adultos. La incidencia de amplificacién génica
detectada por citogenética en LMA es de aproximadamente el 1% y esta formando parte de
cariotipos complejos.

Objetivo: Comunicar un caso de amplificacion segmentada de MLL como unica anomalia
citogenética en un paciente pediatrico con LMA M5a.

Materiales y métodos: cultivo de 24hs sin estimulacion de células de medula ésea de un
paciente de 12 afios con diagndstico de LMA M5a. Se analizaron 20 metafases con técnica
de bandeo G y técnica de hibridacién in situ con fluorescencia (FISH) con las sondas WCP
11y LSI MLL Dual Color Break Apart Rearrangement probe.

Resultado: en las metafases analizadas se observd monosomia del cromosoma 11 y un
numero variable de marcadores WCP11 (+) y LSI MLL 11923 (+).

Conclusion: Hasta ahora en la literatura consultada, los casos de LMA con amplificacion de
MLL se han presentado en adultos y ancianos, siendo éste el primer caso en un nifio.
Citogenéticamente las amplificaciones de cualquier proto-oncogen se presentan en tandem o
segmentada como dmin, hsr, anillos, marcadores, etc. Las duplicaciones/amplificaciones
segmentadas de 11923 son dificiles de identificar con bandeo G. Por eso en los desérdenes
mieloides, los marcadores y derivados cromosdmicos necesitan FISH para confirmar su

origen y/o detectar amplificaciones de MLL debido a la implicancia clinica de este hallazgo.
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