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Rezumat 
Anomaliile cariotipice clonale apar frecvent în leucemia acută mieloblastică şi sunt corelate cu prognocticul şi 
subtipul morfologic. Răspunsul la tratament şi prognosticul bolii sunt corelate cu modificările citogenetice. Analiza 
citogenetică este necesară atât pentru confirmarea diagnosticului, diagnosticul diferenţial cât şi pentru confirmarea şi 
aprecierea remisiunii,  recăderii  şi monitorizarea tratamentului în leucemiile acute (3). 
 
Summary  
In acute myeloblastic leukemia (AML) clonal karyotypic abnormalities are commonly detected and correlate with 
prognosis as well as the morphological subtype. Response to treatment and prognosis correlate with cytogenetic 
abnormalities. Karyotype analysis it is not only helpful to the diagnose and differential diagnose of myeloid 
leukemia, but also an important standard of the remission, relapse and therapeutic effect of AML (3). 

 
Introducere 
Leucemia acută mieloblastică este o boală produsă 
prin transformarea malignă a celulei stem 
pluripotente hematopoietice. Această celulă stem 
„transformată” are o capacitate crescută de 
autoreduplicare care este asociată cu diferenţiere şi 
maturaţie anormală ducând la acumularea de celule 
imature, blastice. În leucemia acută mieloblastică 
incidenţa creşte uşor cu vârsta, vârsta medie este de 
55 de ani (4).  
În momentul diagnosticului cel puţin 2/3 din 
cazurile de leucemie acută mieloblastică (LAM) au 
anomalii citogenetice identificabile în celulele 
măduvei hematogene (85% în LAM de novo, 95-
100% în LAM secundare). Se consideră că 
anomaliile cromozomiale sunt prezente la toţi 
bolnavii cu LAM; bolnavii cu cariotipuri normale 
sunt, de fapt, purtători ai unor anomalii oculte(3).  
La majoritatea bolnavilor, alături de clonele cu 
anomalii cromozomiale, există şi celule cu cariotip 
normal. LAM secundare (LAMs) apar ulterior unui 
tratament aplicat pentru o boală malignă anterioară 
şi prezintă, în general, anomalii citogenetice masive 
faţă de LAM de novo. Cele mai caracteristice 
anomalii citogenetice în LAMs sunt: monosomia 7 
(-7), del(5q), del(7q). Riscul de LAM secundară 
creşte cu vârsta şi cu doza de agenţi alkilanţi, are 
vârfuri de incidenţă între 3 şi 7 ani după 
tratament(4).  
 
Material şi metodă 
Analiza citogenetică  este o metodă indispensabilă 
în diagnosticul pozitiv, în urmărirea evoluţiei bolii 
şi în stabilirea prognosticului  şi a conduitei 
terapeutice în LAM. S-au luat în studiu un lot de 
pacienţi cu LAM în vederea stabilirii anomaliilor  
cromozomiale. La toţi pacienţii s-au efectuat 
analize citogenetice din măduvă osoasă, care a fost 

prelucrată prin metoda indirectă efectuându-se 
culturi celulare, apoi s-a efectuat marcajul G.(1) 

 
Rezultate şi discuţii 
În figura 1 prezentăm cazul unui pacientul cu 
LAMs (neo de colon radio- şi chimiotratat,  
diagnosticat  în urmă cu 3 ani). Trei din cele 40 de 
metafaze examinate au prezentat un cromozom 
marker; cariotip: 47,XY,+mar; o altă metafază a 
prezentat monosomie 9 şi un cromozom marker 
suplimentar; cariotip: 46,XY,-9, +mar;  
 

 
 

Figura nr. 1. Cariotip 47,XY+mar 
 

În figura 2 prezentăm modificările citogenetice 
identificate în 3 din cele 19 metafaze analizate la un 
pacient cu LAM 4. În două dintre metafazele 
examinate s-a evidenţiat translocaţia t(14q;21q); 
cariotip 45,XY,t(14q;21q),altă metafază a avut 
trisomie 3, lipsa cromozomului X; cariotip 
46,Y,+3. Datorită modificărilor citogenetice 
identificate s-a amânat transplantul alogen de 
măduvă osoasă, pacientul urmând să fie reevaluat 
citogenetic peste 6 luni. 
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Figura nr. 2. Translocaţie t(14q21q) 
     

 
 

Figura nr. 3. Trisomie 3 
 
 
În figura 4 şi 5 prezentăm rezultatul examenului 
citogenetic al unui caz cu LAM 2 care a evidenţiat 
multiple anomalii cromozomiale atât în sângele 
periferic cât şi în măduva osoasă. Patru din cele 20 
de metafaze examinate au prezentat anomalii 
cromozomiale: două metafaze cu monosomie 17 
cariotip: 45,XX,-17, una cu trisomie X, cariotip: 
47,XXX, hiperdiploidie (60 cromozomi; 
cromozomi suplimentari:  
1,4,5,6,8,9,10,13,15,16,17,18,X,X,mar şi o 
monosomie 12). Hiperdiploidia este un factor de 
pronostic negativ, motiv pentru care se impune 
monitorizarea citogenetică a pacientului pentru 
monitorizarea răspunsului la tratament.(2) 
 

 
 

Figura nr. 4. Monosomie 17 
 
 

 
Figura nr. 5. Hiperdiploidie 

 
Concluzii 
Analiza citogenetică reprezintă un instrument 
capabil să contribuie  semnificativ la: elaborarea 
diagnosticului, evaluarea prognosticului în 
leucemiile acute, confirmarea şi aprecierea 
remisiunii şi recăderii în leucemiile acute, stabilirea 
indicaţiei terapeutice, monitorizarea tratamentului 
în hemolimfoproliferările maligne 
Leucemia acută mieloblastică secundară apare 
ulterior unui tratament aplicat pentru o boala 
malignă anterioară.  
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