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RESUMEN:

Introduccion: diversos tipos de trastornos mieloides requieren paneles
genéticos para identificacion de variantes que permiten complementar
prondstico, diagndéstico o tratamiento junto con estudios citogendmicos
y moleculares. Presentamos resultados de 32 pacientes adultos (62,5%) vy
pediatricos (37,5%) estudiados en nuestra institucion entre 2020 - 2022.

Métodos: previo consentimiento informado, se obtuvo el ADN de médu-
la 6sea para andlisis a nuestra. Se llevd a cabo NGS en equipo MiSeq en
librerfas con un panel de 62 genes que cubre Leucemia Mieloide Aguda
(LMA), sindrome mielodisplasico (SMD), Leucemia Mielomonocitica Juvenil
(LMMJ), Leucemia Mielomonocitica cronica (LMMCQ), y trastornos mielopro-
liferativos cronicos (MPC). Este panel no cubre eficientemente alteraciones
FLT3-ITD que deben estudiarse por otros métodos

Resultados: se analizd un total de 32 pacientes, de los cuales 5 tenfan diag-
noéstico de MPC, 10 LMA, 9 SMD/LMA, 1 LMMC, 6 LMMJ y 1 LMA asociada a
Trisomfa 21.

La eficiencia diagndstica global fue del 84,4%. Para MPC y LMA, la eficiencia
diagndstica fue 80% (4/5) y (8/10), respectivamente; Para SMD/LMA la efi-
ciencia fue 77,8% (7/9), y 100% para LMMC (1/1). 6 pacientes con LMMJ y
variantes en PTPN11. MPC variantes en JAK2 (Val617Phe), KRAS (Gly13Asp),
CALR (c.1097+21097+53del) y CBL (Arg420Gly). En LMA, SMD/LMA se iden-
tificaron 3 pacientes con variantes en NPM1, 2 NRAS, 2 IDH2, 2 TET2, 2 DN-
MT3A, 2 RUNX1, TPTPN11 y FLT3, 1 TP53.

Conclusiones: los estudios NGS son mandatorios para clasificacién de
riesgo, diagndstico y opciones terapéuticas. Presentamos resultados de
32 pacientes analizados con eficiencia diagndstica del 84,4% en trastornos
mieloides mediante secuencia NGS.
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