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|NTRODUCAO Tabela 2: Descricao dos dados clinicos de fator prognostico dos pacientes com CC, descrigao
do cariotipo final, apds o refinamento citogenético molecular, classificacao de risco destes
pacientes e tempo de sobrevida global dos mesmos.

Varios trabalhos de colaboracao documentaram na literatrura padroes especificos, para
encontrar indicadores prognodsticos, o que levou a uma melhor compreensao biologica da leucemia
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Apos o refinamento do cariotipo por citogenética molecular, descrevemos pela primeiravez, uma
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p Frevda I encila d e 19’ 1 7% d e CC Na |_ LA d adlin fa NCia No B Fasi I' INC I uin d oam b as as I N h d ge NS ce I u I ares p re- >qter); C) Analise COM sonda LS| breaak-apart para o gene IGH mostrando o rearranjo de génico e inversdo da regido 3'lGH (vermelho) para uma regido mais proxima ao centrémero do marcador.

P15: Andlise cariotipica parcial por bandeamanto-G mosttrando a presenca de cromossomos derivativos der (5), der(6), der(9), der(13) e der(14); andlise de MCB para os cromossomos 5, 6, 8,9,
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translocado para o brago q do der (14); Analise com sonda LSI IGH quebrar mostrando o rearranjo génico com a translocacao da regiao 5'IGH a der(6). P23: Analise cariotipica parcial por

0 ] I I i bandeamanto-G mostrando cromossomos derivativos de cromossomos 1 (der (1)), 12 (der(12)del(12;p13) e der(12)t(1;12;21)) e 21 (duas cépias de i(21)(q10)t(12;21)); Andlise com sonda LSI
(34' 3 A))' com 4 d e I ega O d O ge ne CDKNZA’ d eteCta d d €em 1 1 p dCl€ ntes’ Seg ul d O p or rearra nJ O d O ETV6 break-apart combinada com PCP 12q (azul) mostrando que duas 5'ETV6 foram translocadas para os cromossomos derivativos 21, e o der(12)del(p13)t(12;21) perdeu a 3'ETV6 enquanto

gene KMT2A (28,1%) e pela fusdo ETV6/RUNX1(21,8%). O perfil de distribuicdo dos pontos-de- e e e e o s b cani e oo
quebraidentificados nos CCanalisados estao descritos no grafico a seguir.
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e e it To Apds o refinamento do caridtipo por citogenética molecular, descrevemos pela

primeira vez, uma prevaléncia de 19,17% de CC na LLA da infancia no Brasil, incluindo
ambas as linhagens celulares BCP e T. Este trabalho também contribuimiu com a
literatura realizando o refinamento cromossomico, por citogenética molecular
avancada, e apresentando os dados clinicos, deste subgrupo citogenético, incluindo a
- descricao de novas variantes ainda nao reportadasna LLA pediatrica, a
. inv(14)(14913;932), a t(6;14)(p21;932) e a t(12;21)(p13;921). Em conclusao, nosso
: trabalho ressalta que as abordagens citogenéticas moleculares avancadas podem
. melhorar significativamente a compreensao sobre a biologia e pesquisa dos CC na LLA
dainfancia.
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Figura 1:Visdao geral dos pontos de quebra observadas neste estudo. Os pontos-de-quebra identificados em pacientes com LLA pré-B e T-cell estdo representados por

pontos azuis e vermelhos, respectivamente. Este grafico mostra hot-spots nas seguintes regides: 9p21-p22; 11q23; 12p13;19p13 e 21q22.
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