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PRESENCIADE LA T(2;11)(P21;Q23), SIN
REORDENAMIENTO MLL, EN DOS PACIENTES CON SMD
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La t(2;11)(p21;923) se ha descrito tan solo en 26 casos hasta el momento, la mayoria
SMD y LMA. Presentamos dos pacientes con t(2;11)(p21;q23) acompafada de del(5q)
y sin reordenamiento. Las alteraciones estructurales en 1123, incluyendo
reordenamientos en el gen MLL, se detectan en un 5-7% de LA. Se han descrito mas
de 30 tipos de translocaciones siendo las més frecuentes, t(4;11)(g21;923),
t(11,19)(g23;p13), t(6;11)(q27;923), vy 1(9;11)(g22;923). MLL.

Pacientes y métodos: Paciente 1: Mujer de 41 afios diagnosticada de SMD a la que
se le realiza un trasplante medular alogénico a los 6 meses del inicio de la
enfermedad. Paciente 2: Varén de 34 afios diagnosticado de SMD-LMA. Se sigue
curso citogenética durante 4 afos (16 muestras). El estudio citogenético se realizé
mediante cultivo de 24h de médula 6sea y en el estudio FISH se aplico6 la sonda dual-
color-break- apart LSI MLL (Vysis).

Resultados y discusion: Ambos pacientes presentaron la translocacion t(2;11)
(p21;923) acompafiada de una delecion del cromosoma 5 en la primera muestra
remitida. El paciente 1 tras un TMO alogénico permanece en remision completa,
mientras que el paciente 2 ha recibido diferentes tipos de tratamiento sin tener
remisién citogenética en ningln momento. En ambos pacientes el gen MLL no esta
reorganizado lo que sugiere la implicacion de otro/s gen/es. Hasta el momento, tal y
como ya ha sido descrito otros autores, los casos con delecién del 5 como anomalia
adicional no presentan reorganizacion del gen MLL y se vinculan a un mal prondéstico.
La aplicacion de la sonda molecular MLL permitiria separar dos grupos de pacientes.
El descubrimiento de la implicacion de un nuevo gen junto con la asociacion del (5)
podria explicar diferentes mecanismos en la patogénesis de LMA/SMD en los casos
con t(2;11).



