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RESUMEN

Introduccion: en Colombia, la leucemia se encuentra dentro de los 10
canceres mas frecuentes, ocupando el octavo puesto en mortalidad por
cancer. Por su parte, la leucemia mieloide aguda (LMA) es una enfermedad
heterogénea que presenta bajas tasas de respuesta a tratamiento y porcen-
taje de supervivencia a 5 aflos cercano al 20%. La deteccién de alteraciones
citogenéticas y moleculares durante el diagnéstico de LMA son importan-
tes para establecer el prondstico y tratamiento de los pacientes.

Objetivo: informar las alteraciones citogenéticas y moleculares en un pa-
ciente con LMA que refuerzan la importancia de la integracion de las prue-
bas citogenéticas y moleculares en la practica clinica.

Materiales y métodos: paciente de 43 afos con diagnéstico de LMA de
novo a quien se le tomd una muestra de médula dsea. Se realizé cariotipo,
FISH y secuenciacion por sanger para genes pronosticos de LMA estableci-
dos en las gufas para el manejo de esta enfermedad.

Resultados: paciente con cariotipo complejo, amplificacién de 8q
(RUNX1T1), ganancias y pérdidas del locus TP53 confirmadas por cariotipo
y FISH. Adicionalmente, presenta mutaciones en el exén 8 coddn 273 de
TP53 (p.Arg273Cys y p.Arg273Leu), lo que refleja inestabilidad del genoma.
Las mutaciones en TP53 se han informado en diferentes tipos de cancer y
sindromes de predisposicion hereditaria.

Conclusiones: la complejidad diagnodstica y terapéutica de LMA requiere
integrar pruebas citogenéticas y moleculares para determinar de forma ex-
haustiva el perfil mutacional de las células tumorales y definir el tratamiento
mas adecuado, asi como estimar un prondstico que impacte la sobrevida
de los pacientes.
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