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Variantes del cromosoma filadelfia y anormalidades
cromosomicas secundarias asociadas a Leucemia Mieloide

Resumen

La leucemia mieloide cronica (ILMC), es una neoplasia mieloproliferativa de las
cé¢lulas troncales pluripotentes que conduce a una sobreproduccion de
granulocitos inmaduros, que provoca de manera temprana un cambio genético
en las células mieloides caracterizado por la presencia de una translocacion
reciproca entre los cromosomas 9 y 22 (tig.1)[1]. Sobre el cromosoma 22
alterado, también conocido como el cromosoma Filadelfia (Ph), se forma el gen
fusion BCR-ABL al cual se le ha adjudicado un importante rol patogenético en
esta neoplasia. En el 5-10% de los casos de LMC, la t(9;22)(q34;921.1) presenta

reordenamientos cromosomicos que involucran tres o mas cromosomas

autosomicos provocando asi variantes complejas del cromosoma Filadeltia y
aproximadamente un 5% de los casos presentan aberraciones citogenéticas

adicionales (ACA) a esta translocacion. Esta informacion es importante

compartirla con la comunidad cientitica, debido a que los estudios realizados
sobre esta problematica pueden brindar hallazgos que favorezcan la seleccion y
aplicacion mas adecuada de la terapia a pacientes diagnosticados con la
enfermedad.

Formulacion del problema

Evidencia actual indica que la inestabilidad genética adquirida por la presencia
del cromosoma Filadeltia (Ph) y la fusion oncogeénica resultante, causa la
adquisicion continua de ACAs y mutaciones, lo cual conlleva a la progresion de
la enfermedad a fase acelerada (AP) y a crisis de explosion (BC)[2].

Objetivos
General Informar a la comunidad cientifica y en general acerca de las variantes

(ACAs), asoctadas al

cromosoma filadelfia, que se encuentran con mayor frecuencia en pacientes con

complejas y alteraciones citogenéticas adicionales

LMC y que se han reportado en la literatura e importantes bases de datos de

citogenctica oncologica.

Especificos:

* Identificar las wvartantes del cromosoma filadeltia y anormalidades
cromosomicas adicionales asociadas mediante la revision sistematica de
bases de datos oncologicas.

* Identificar las alteraciones cromosomicas mas frecuentes en pacientes
diagnosticados con Leucemia Mieloide Cronica.
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Metodologia

La fase metodologica de este trabajo consistio en realizar una revision
sistematica de las wvarlantes del cromosoma Filadelfia y anormalidades
cromosomicas adicionales (ACAs) reportadas en la literatura y en las bases de
datos de citogenética oncologica, tales como la Mitelman Database of
Aberrations Cancer

(https:/ /cgap.ncinih.gov/Chromosomes/Mitelman) y el Atlas of Genetics and
Cytogenetics in Oncology (http://atlasgeneticsoncology.org/)(fig.2), con la

Chromosome and Gene Fusions 1n

finalidad de identificar cuales son las alteraciones mas frecuentes en pacientes
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Fig. 2. Bases de datos empleadas para la revision sistematica de alteraciones cromosomicas

asoctadas a la t(9;22)

Resultados

Lo resultados muestran que las variantes complejas del Ph+, que involucran

principalmente los cromosomas 3, 7 y 17 y las ACAs podrian representar un

factor de riesgo en LMC, relacionada con la evolucion de la enfermedad y una
posible resistencia a la terapia [3]. En este sentido, dichos hallazgos podrian ser
usados en la seleccion de la terapia, con miras a la obtencion de una mejor
respuesta y disminucion de resistencia a la misma y consecuente evolucion de la
enfermedad.

Tabla I. Alteraciones cromosomicas adicionales asociadas a Ph+ y variantes del cromosoma

filadelfia
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