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3 Resultats 
 

3.1 Revisió de les  diferents  tècniques de citogenètica i  biologia molecular 

utilitzades en el diagnòstic de la leucèmia mieloide aguda (0) 

 
Aventin A, Casas S. Leucemia mieloide aguda: Caracterización genética. 
Haematologica 2001;86(Sup l 1):219-26. 

 
En aquest estudi de revisió es descriu la importància clínica de les 

alteracions genètiques pel diagnòstic, pronòstic i tractament de la LMA. 

Tanmateix, es revisen les principals tècniques de citogenètica i biologia 

molecular per la detecció d’anomalies genètiques associades a la LMA. 

Bàsicament el diagnòstic genètic de la LMA es dur a terme mitjançant 

ACC junt amb la RT-PCR pels gens de fusió relacionats amb valor 

pronòstic. L’ACC permet un anàlisi global dels possibles reordenaments 

cromosòmics però, al treballar en metafases, la seva limitació es troba en la 

resolució, la qual pot ser inferior en casos on s’obtenen cromosomes de mala 

qualitat, i en la necessitat d’obtenir cèl.lules en divisió. Al basar-se en una 

amplificació d’ADN, la RT-PCR ofereix una elevada sensibilitat de detecció, 

però la principal limitació del mètode és el fet que només és possible 

analitzar la seqüència específica entre els primers utilitzats. Així doncs, en 

els últims anys han aparegut diferents tècniques per complementar les 

limitacions diagnòstiques, tant de l’ACC com de la RT-PCR. En el primer 

grup s’inclouen la M-FISH i la CGH, mentre que la múltiple-PCR i la PCR 

circular serien variants de la RT-PCR.  
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3.2  Anàlisi d’anomalies cromosòmiques mitjançant hibridació in situ     

fluofluorescent i múltiple-FISH (I, II, III) 

3.2.1 Duplicació parcial en tàndem del gen MLL (I) 

 
Aventin A, La Starza R, Casas S, Nomdedeu J, Queipo de Llano MP, 
Cimino G, Lo Coco F, Sierra J, Mecucci C. MLL tandem duplication in two 
cases of acute myelocytic leukemia with unbalanced translocations: 
der(16)t(11;16)(q23;p13) and der(18)t(11;18)(q22;p11.2). Cancer Genet 
Cytogenet 2003;142(1):8-12. 
 

Es van analitzar per FISH dos casos de LMA que presentaven un 

cariotip de 46,XY,add(16)(p13) i 46,XX,add(18)(p11.2), respectivament. La 

hibridació amb les sondes WCP-11 i WCP-16 en el cas 1, i amb WCP-11 i 

WCP-18 en el cas 2, va confirmar la presència de material del cromosoma 

11 al cromosoma 16 i 18, respectivament. Les sondes LSI-MLL, PAC 

980J15, PAC 891P24 i PAC 770G7 es van utilitzar per estudiar la trisomia 

parcial del cromosoma 11. En el cas 1, es van observar tres senyals de cada 

una de les sondes LSI-MLL, PAC 980J15 i PAC 770G7 localitzades als 

cromosomes 11 normals i en el cromosoma der(16), i dues corresponents a 

PAC 891P24 localitzades als cromosomes 11 normals (Fig. 1A i C). Així, la 

trisomia parcial del cromosoma 11 en el cas 1 s’inicia per sota de PAC 

891P24 (gen ATM).  En el cas 2, es van identificar tres senyals de cada una 

de les sondes LSI-MLL, PAC 980J15, PAC 891P24 i PAC 770G7 

localitzades en els cromosomes 11 normals i en el cromosoma der(18) (Fig. 

1B i D). Així, la trisomia parcial del cromosoma 11 en el cas 2 s’inicia per 

sobre de PAC 891P24 (gen ATM). Per tant, la trisomia parcial del 

cromosoma 11 diagnosticada en ambdós casos era a causa de la translocació 

desequilibrada der(16)t(11;16)(q23;p13) i der(18)t(11;18)(q22;p11.2), 

respectivament. En tots dos casos l’anàlisi molecular per Southern-blot va 

detectar reordenament del gen MLL, amb un patró de bandes suggestiu a 

presentar també duplicació interna (Fig. 2). La DPT del gen MLL es va 

confirmar posteriorment mitjançant RT-PCR (Fig. 2).  




