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A leucemia linfoblástica aguda de células T (LLA-T) é uma neoplasia caracterizada pelo 
acúmulo de células imaturas correspondendo a cerca de 15% dos casos de LLA pediátrica e está 
associada a um pior prognóstico quando comparada à leucemia linfoblástica aguda de células B 
precursoras (LLA-cpB). Alterações germinativas em GATA3 que conferem predisposição para o 
desenvolvimento de LLA-cpB já foram descritas, enquanto em LLA-T as informações são 
escassas.

Este estudo visa identificar a frequência e impacto das variantes genéticas rs3824662 (C>A) e 
rs3781093 (T>C) no gene GATA3 sobre o desenvolvimento de LLA-T pediátrica, assim como sua 
associação com as principais alterações moleculares observadas na doença.

Características Casos, n, 290 (%) Controles, n, 300 (%) p valor

Idade (anos)

<1 2 (1) 0 (0) NA

1-9 162 (56) 300 (100)

>10 126 (43) 0 (0)

Sexo

Masculino 215 (74) 161 (54) < 0,0001

Feminino 75 (26) 139 (46)

Cor da pele

Branco 117 (40) 96 (32) 0,083

Não branco 169 (58) 188 (63)

N.I 4 (2) 16 (5)

Leucometria (x 109/L)

< 50 87 (30) NA

50 - 100 47 (16)

>100 151 (52)

N.I 5 (2)

Subtipo

T/M-MPAL 10 (3) NA

ETP 25 (9)

pró-T 2 (1)

pré-T 52 (18)

T-cortical 99 (34)

T-madura 88 (30)

N.R 14 (5)

Alterações 

moleculares*

NOTCH1a Mutado 98 (49) NA

FBXW7b Mutado 34 (17) NA

NRASc Mutado 15 (7) NA

KRASd Mutado 5 (2) NA

IL7Re Mutado 16 (8) NA

FLT3 f Mutado 10 (4)

KMT2A-rg Positivo 26 (23) NA

STIL-TAL1h Positivo 48 (20) NA

TLX3i Positivo 32 (13) NA

Tabela 2: Avaliação do impacto dos polimorfismos de GATA3 rs3824662 e rs3781093 sobre o desenvolvimento de leucemia 
linfoblástica aguda de células T pediátrica. 

 a b c d eLegenda: Genótipo de referência; CA + AA  versus CC; AA  versus CA + CC; TC + CC versus TT; CC versus TC + TT.

Tabela 3: Avaliação do impacto dos polimorfismos de GATA3 rs3824662 e rs3781093 sobre o desenvolvimento de leucemia 
linfoblástica aguda de células T pediátrica, de acordo com o subtipo maturativo da doença.

a bLegenda: C.I, Casos imaturos (T/M-MPAL + ETP + pró-T + pré-T); C.M, Casos maduros (T-cortical + T-madura);  Genótipo de referência; CA + AA  
c d eversus CC; AA  versus CA + CC; TC + CC versus TT; CC versus TC + TT.

Tabela 4: Avaliação do impacto dos polimorfismos de GATA3 rs3824662 e rs3781093 sobre o desenvolvimento de 
leucemia linfoblástica aguda de células T pediátrica, de acordo com a presença de mutações em NOTCH1. 

Em nossa série de casos, os polimorfismos no gene GATA3 rs3824662 (C>A) e rs3781093 (T>C) 
não estão associados com o risco de desenvolvimento de LLA-T. Estratificando os casos que 
apresentavam ou não mutação no gene NOTCH1, o genótipo homozigoto variante do 
polimorfismo rs3824662 (AA) foi associado a uma diminuição do risco de desenvolver a doença 
sem alteração em NOTCH1.

a b c d eLegenda: M.N, mutação em NOTCH1;  Genótipo de referência. CA + AA  versus CC. AA  versus CA + CC. TC + CC versus TT. CC versus TC + TT. 
Em negrito o resultado estatisticamente significativo.
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Figura 1: Esquema das análises moleculares realizadas no Programa de Hematologia-Oncologia Pediátrico para as amostras incluídas no 
presente estudo. *Análise de alterações em FLT3 feita por polymerase chain reaction (PCR) e restriction fragment length polymorphism (RFLP). 
Em destaque os procedimentos realizados neste projeto.
Legenda: SCU, Sangue de cordão Umbilical; CFM, Citometria de fluxo multiparamétrica; RT-PCR, reverse transcription polymerase chain 
reaction; HRM, High Resolution Melting.
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Tabela 1: Dados demográficos, clínico, subtipos maturativos e alterações moleculares dos indivíduos incluídos no estudo.

Legenda: NA, Não aplicável; N.I, Não informado; N.R, Não realizado. T/M-MPAL, T-lymphoid/myeloid mixed 
phenotype acute leukemia; ETP, Early t cell precursor. *Para as alterações moleculares, o seguinte número de 

a b c d e f g h iamostras foi testado: 201; 200; 209; 213; 203; 227; 114; 240; 251;


