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Introduccién: El cariotipo hiperdiploide define el grupo maés frecuente de leucemias linfoblasticas agudas B

pedidtricas. Se caracteriza por la ganancia de cromosomas, que generalmente aparecen en forma de trisomia con

los cromosomas extra no distribuidos al azar. No se sabe si la aparicion de estos cromosomas extra es suficiente
P

para el desarrollo de la leucemia, o si son necesarias alteraciones adicionales. Sin embargo la pobre morfologia

de los cromosomas en estos casos, hace muy dificil la identificacion de otras alteraciones con técnicas de cito-

genética convencional.

Pacientes: Se han estudiado 5 pacientes, (4v-1m;2-7 afios), con diagnéstico de LLA-B y cariotipo hiperdidloide. En
todos los casos, ademas del cariotipo se han estudiado las alteraciones en el niimero de copias con OncoHematoA-
rray, array CGH de disefio de 60K dirigido a mas de 300 genes/ loci relacionados con neoplasias hematoldgicas. Los
estudios se han efectuado al diagndstico y en remisién completa.

Resultados: El array CGH confirma todas las alteraciones numéricas detectadas con citogenética convencional. En
3 de los casos con el array se ha redefinido el cariotipo, bien por la identificacion de cromosomas marcadores o por
la modificacion de los puntos de rotura de algin cromosoma derivado. (En negrita).

54,XY,+del X(q12q24),+4,+der(6)t(1;6)(q24;q14),+8,+14,+18,+21,+21

53 XX,+delX(q13.2q23),+4,+5,+6,i(7)(q),+14,der(16)t(1;16)(q24.2;q24)+21,+21

57 XXy, +del(5)(q21)+6,+10,+11,+12,der(13)del(13)(q13.3q14.1)(q14.4q31.3)+14,+17,+18,+21,+21
53, XXY,+4,+del(6)(q14)+14,+21,+21,+22

56,XXYY, +6, +10, +14,+17,+18,+21,+21,+22

En todos los casos con el array se han detectado anomalias submicroscépicas adicionales que desaparecen en el
estudio en remisién, y por tanto deben estar implicadas en la enfermedad. Algunas de estas anomalias estan en
genes relacionados, o no, con enfermedades hematoldgicas y otras en zonas ricas en CNV.

1 del3q25.32-13,4Kb/MLF1
del14q11.2- 24K/No Genes

2 del19p13-2.4Mb/MBD3, UQCR11, TCF3, ONECUT3, ATP8B3, REXO1..
del22q11-21-2,8Mb/CLTCL1, HIRA,UFD1L, CDC45L,SEPT5, TBX1...

3 del2p11.2-385Kb/No Genes
del3q26 -95Kb/No Genes
del14q11.2-24Kb/No Genes
del16q11.2-14Kb/No Genes
del22q11-28K/No Genes

4 del 2p11.2-375Kb/No Genes
del2p16.1-25K/BCL11A
del 7p14.1-83K/TARP
del14q11.2-24K/No genes

5 amp7q36.3-256Kb/MNX1, UBE3C
amp12p11.1-53Kb/No Genes
del14 11.2-24Kb/No Genes
amp15q21.2-74Kb/GLDN, DMXL2

Conclusién: El array es capaz de detectar gran nimero de anomalias con posible relevancia en el diagnéstico,
pronéstico o predisposicion a LLA y puede ser una herramienta diagndstica imprescindible en oncohematologia,
especialmente en casos con citogenética de morfologia pobre como la LLA-B hiperdiploide.
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