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INTRODUCAO

A leucemia ocupa a décima posicao entre os tipos de cancer mais
frequentes. Ela ocorre a partir de mutagdes genéticas e/ou
epigenéticas em células sanguineas imaturas, que provocam erros
na producdo de proteinas e perda de sinais regulatorios
responsaveis pela apoptose e divisdo celular, resultando em
células alteradas com crescimento desregulado. As leucemias sdo
classificadas em quatro tipos principais, de acordo com o tipo
celular acometido (linfocitica ou mielocitica) e a velocidade de
progressdo da doenga (aguda ou crbnica)'. A dificuldade de
classificar alguns pacientes levou a busca de outros parametros,
como a utilizagdo de técnicas de imunofenotipagem e
citogenética, ja que, muitas alteragcOes genéticas sao especificas
de uma doenca e a sua detecgédo confirma o diagndstico?.

OBJETIVO

Este trabalho teve como objetivo descrever as principais alteragcdes
cromossdmicas encontradas em pacientes com leucemias em uma
populacgao da Bahia e correlaciona-las com os tipos de leucemias.

METODOLOGIA

A pesquisa utilizou uma abordagem transversal e descritiva. Foram
obtidos dados de cariétipos realizados a partir da preparagédo de
medula éssea no DNA - Centro laboratorial de genética e Biologia
Molecular, nos anos de 2023 e 2024.

No banco de dados do laboratdrio foram coletados os dados: sexo,
idade, suspeita clinica e resultado do cariétipo. A amostra inicial foi
composta pelos dados de 952 individuos tendo sido excluidos os
casos que nao obtiveram crescimento celular. Assim, a amostra
final correspondeu a 887 casos. A nomenclatura seguiu o Sistema
Internacional de Nomenclatura Citogenémica (ISCN).

RESULTADOS E DISCUSSAO

Nesse estudo foram identificadas alteragcdes cromossdémicas em
205 pacientes (23,1%). Analises que incluem a técnica de
Hibridacao in situ por fluorescéncia (FISH), chegam a identificar
alteracdes entre 55% a 78% dos adultos e entre 79% a 85% das
criangas 3.

A amostra estudada demonstrou uma meédia de idade dos
pacientes de 53,8 anos, sendo 401 individuos do sexo masculino e
486 do sexo feminino.

A presenca do cromossomo Ph (33,17%), a trissomia 8 (13,17%) e a
perda de cromossomo Y (7,31%), foram as alteracoes
cromossdmicas mais frequentes.
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Figura 1. Caridtipo complexo: 46,XY,t(7;10)(p21;921)t(8;9;22); LMC.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

A Leucemia Mieléide Crbnica (LMC) foi o tipo de Leucemia mais
observado nesse estudo, presente em 46 casos (22,43%). De
acordo com Asif et al. (2022), as alteragbes cromossémicas mais
comuns em LMC séo +19, +8 e +Ph. A maioria dos pacientes com
LMC, cerca de 90%, tem uma unica translocacgao (9;22), que é
considerada a marca registrada da LMC e cerca de 5% a 10% dos
pacientes com LMC exibem o envolvimento de um terceiro
cromossomo®. Essa correlagdo é de grande relevancia para
confirmacéao do diagnéstico (figuras 1 e 2).

Tabela 1. Distribuicdo dos Cariétipos alterados e tipos de leucemias na
amostra estudada (N°=205).
Canidtipo N° de casos  Tipo de Leucemis

BAME (1], LMAC {17, LA (13, NMP (1), LPA

14 (1), Policitemia (1), Pancitopenia (1),
45K 46, 30K Anemia (1), SMD (1], NI (3)

45X, -7/46,.4% 2 LLA{1), NI (1)

L& {13, Pirpura Trembacitopénica
3 |diopatica (1), Neutropenia e

45XX-21/45. 6K D 43 X-21 /46 XY plaguetopeniz (1)
46 XX, del(T){q13933) ;
45.XY.del(S)(q1333)/46.XY 4 SMD (2). NI C2)
460, del(T)(q21 )/ 46,5X ; .
45 del{5p) 46.XY 2 LMA (1), LLA (1)
A6.XY,del13)/46.XY 2 LMC (1) NI{T)
SMID (13, LLA (1}, Sindrome
'
ABXX.del(16)(q22)/40.XX 3 Hipereosinofilica ldiopatica (17, MI(2)
46,000 1{3:5) ; 46.XY.1{3:5q21;032) 2 NI{1). LMA (1)
45X¥1(8:9:22)(324.1,034:011.2) 7 LMC
LMC [28), LMA (1], LMC/LMA (1},
LALMC {1}, LA {1}, Leucemia
Mieloproliferativa (1), Leucocitose (1),
46,00 10:22) ; 48.XY.H8:22) B0 LLA (2). NI {28)
45,300,410:20) 2 LMA
48,200 1151 TH48.300 ;
46,37H15:17 g2 2:q21) T LMG (3). LMA (2}, LA {1). SMD (1)
AT X0 148,50 3 SMD (1), Plaguetcpenia (2)
AT 00 44148 XX 2 LLAT {1} NI{1)
LMA {3), LMC {4}, LLA (1}, Leucemia
AT 20048 ; 47,507 +2148 XY 13 (1), Linfema n3c-rodgkin (1}, NI {3)
AT 200 +14 ; 4T KY, + 14748 XY 2 NI
LLA (1). LA {1}, Plaguetopenia {1}, NI
AT 200421 ; 47.XY 421 5 {2)

SMD (1), Linfoma d= Hodgkin (1}, LMC
{3), LLA {3), Miglofibrose (1), CID D77
{1}, Anemia Apldstica (1), LMA (2}, NI
Qutros Caridtipos 22 (|

MM (5], LMA (15), LLA (4), LLIC (2],

LPA (1), Mielofibrose (1), SMD {4).
Pancitepenia (2}, Plaguetepenia (1},

LMC (8}, MI{12)

Legenda. MM (Mieloma Multiplo); LMC (Leucemia Mieloide Crénica); LMA (Leucemia Mieloide Aguda);
NMP (Neoplasias Mieloproliferativas); LPA (Leucemia Promielocitica Aguda); SMD (Sindrome
Mielodisplasica); LLA (Leucemia Linfocitica Aguda); LA (Leucemia Aguda); LLA T (Leucemia Linfocitica
Aguda de células T); CID D77 (outros transtornos do sangue); LLC (Leucemia Linfocitica Cronica); NI (Nao
Informado).
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Figura 2. Caridtipo complexo: 47, XY,+8,t(9;22),i(17q); LMC.

CONCLUSAO:

O estudo ratificou a correlacdo entre as alteragbes mais
observadas e os tipos de leucemias, destacando seu papel
fundamental no diagndéstico, na classificagao, na definicdo dos
estagios da doenca, na avaliagcdo da remissao e no prognadstico.
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