Revista Médica

IAT REIA RESUMEN / SUPLEMENTO

Universidad de Antioguia

INFORMACION ARTICULO Medicina de precision en oncohematologia:
Palabras clave . .7 ;e . ;.
Secuenciacién de Nucleotidos IntegraCIon de las técnicas CItogenomlcaS,
de Alto Rendimiento; .., L, .
Al de Secuenciade ADN moleculares y secuenciacion de proxima
Citogenésics generacion en el diagnostico clinico. Reporte de
Comespondencia caso en el laboratorio LIME
nderson Murillo Ramos
Enderson.murilIO@Rudea.edu.co Enderson Murillo Ramos', Carlos Humberto Afanador Ayala', Juan Felipe Garcia Correa’, Claudia
) ) _ Marcela Cristancho Salgado', Gloria Cecilia Ramirez Gaviria', Carlos Mario Muiietdn Pefia?, Gloria
Como citar: Murillo-Ramos E, Afanador- Patricia Garcia Ospina’, Gonzalo De Jestis Viésquez Palacio?, Katherine Andrea Palacio Ria’

Ayala CH, Garcig-Correa JF, Cristancho-Sal-
gado CM, Ramirez-Gaviria GC, Mureton-
Pefla CM, et al. Medicina de precisién en
oncohematologia: integracion de las técnicas
citogendmicas,moleculares y secuenciacion
de proxima generacion en el diagnostico cli-
nico. Reporte de caso en el laboratorio LIME. RESUMEN
latreia [Internet]. 2023;36(2 Supl):44-45.

' Laboratorio Integrado de Medicina Especializada (LIME), Facultad de Medicina, Hospital Alma Mater de Antioquia, Universi-
dad de Antioquia. Medellin, Colombia
2 Grupo Genética Médica. Facultad de Medicina. Universidad de Antioquia, Medellin, Colombia.

Introduccion: el diagndstico de neoplasias hematoldgicas se realiza tradi-

®@@ cionalmente mediante técnicas de biologia molecular, citometria y técnicas
citogenomicas. La integracion de la secuenciacion de nueva generacion
Copyright: © 2023 (NGS) es.fundamental para complementar el d|agr?ost|co, estimar pronosti-
Universidad de Antioquia. o, definir conducta médica e identificar nuevos biomarcadores.

Objetivo: demostrar la importancia de la integraciéon de pruebas de NGS,
citogenomicas y moleculares en el diagnéstico y pronostico de neoplasias
hematoldgicas.

Metodologia: se realizaron estudios citogendmicas, PCR, secuenciacion
Sanger y NGS con el panel TruSight RNA Pan-cancer a dos pacientes aten-
didos en LIME

Resultados: caso 1. Paciente de 83 aflos con sospecha de LMA secunda-
ria a tratamiento. Los resultados de las pruebas moleculares para los ge-
nes MLP, JACK2E12, CALR, TP53 y BCR/ABL-P190 fueron negativos, cariotipo
complejo (Monosomia 7 y trisomfa 21) y analisis por NGS con deteccién
de tres variantes patogénicas/probablemente patogénicas (IDH2, PTPN11y
RUNXT) asociadas con pronostico adverso.

Caso 2. Paciente de 80 afos con sospecha de LMMC. Los resultados de las
pruebas moleculares fueron negativos, cariotipo normal y andlisis por NGS
con deteccion de dos variantes patogénicas/probablemente patogénicas
(RUNX1 y CSF3R) asociadas con prondstico adverso. Se encontrd nueva mu-
tacion en el gen CEBPA(NM_004364.5):c.1070_1071insTGCCGG.

Conclusiones: mediante la implementacién de la secuenciacion NGS, se
logré la detecciéon de variantes patoldgicas que no fueron detectadas por
métodos clasicos de biologia molecular y citogendmica. Ademas, se pudo
estimar pronostico e identificar una nueva variante en CEBPA. Estos resul-
tados, resaltan la necesidad de integrar las pruebas de NGS en los casos
donde las metodologfas clasicas sean insuficientes.
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