P-363

AMPLIFICACION DEL GEN MLL EN PACIENTE CON
DIAGNOSTICO DE LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA

A. de la Fuente, M. Callejas, E. Askari, E. Prieto, A. Romén, C. Soto, J.L. Lépez-Lorenzo, D. Subir4,
P. Llamas y E. Vizcarra

Hematologia y Hemoterapia Fundacién Jiménez Diaz. Madrid.

Introduccién: La amplificacion del gen MLL ha sido descrita en pacientes
diagnosticados de Leucemia mieloide aguda con posible relacion con ciertas
caracteristicas clinicas, citomorfolégicas y analiticas.

Caso clinico: Vardn de 6lafios que consulta por astenia y disnea de moderados
esfuerzos de 20 dias de evolucion.

Exploracion fisica: Palidez mucocutanea y soplo sistolico panfocal sin otros hallazgos.
Hemograma/Frotis: Leucocitos 36800 mm? con un 40% de aspecto blastico, Hb 6,4
g/dl y Plaquetas 108000 mm3. Estudio medula ésea: 80% de blastos con granulacion
azurofila y ocasionales bastones de Auer, acompafiado de celularidad mieloide de
aspecto displasico. Inmunofenotipo medula 6sea: El 45% del total de la celularidad
presenta marcadores de linea mieloide y linea linfoide T cumpliendo criterios de
Leucemia aguda bifenotipica. El estudio citogenético de bandas mostr6 un cariotipo
48,XY,+2mar. Se realiz6 FISH con sonda especifica para el gen MLL y CEP-11 (Vysis)
que permitié identificar los 2mar como der (11)(g23) con amplificacién de MLL. El
paciente present6 un curso clinico térpido. Tras el primer ciclo segin esquema 3+7.
Se realiz6 reseccion de prdostata documentandose infiltracion leucémica. Continuo
tratamiento quimioterapico con un total de 2 ciclos 3+7 y 2 ciclos Citarabina a dosis
altas sin conseguir remision completa estable. Exitus por complicacion infecciosa a los
5 meses del diagnostico.

Discusién: La amplificacion del gen MLL localizado en 11923 se ha descrito en
pacientes diagnosticados de Leucemia mieloide aguda que parecen reunir ciertas
caracteristicas como son: edad avanzada, morfologia en medula ésea con rasgos
displasicos, cariotipo complejo y curso clinico agresivo. Los estudios con mayor
namero de pacientes hasta la fecha cuentan con 181 pacientes diagnosticados de
LAM comunicando 3 casos de amplificacién de MLL y 64 pacientes comunicando 2
casos.

Conclusién: El caso presentado de Leucemia aguda mieloide con amplificacion del
gen MLL presento caracteristicas clinicas, citomorfologicas y analiticas coincidentes
con las descritas en la literatura. Cabe destacar el curso agresivo de la enfermedad en
los pacientes con esta alteracion citogenética.



