Document downloaded from hitp:/fwww_elsevier es, day 10/05/2017. This copy is for personal use. Any transmission of this document by any media or format is strictly prohibited.

Rev Colomb Cancerol. 2017;21(1):45-81

Revista Colombiana
4 Cancerologia

Revista Colombiana
1N X ;
¢Cancerologia

Instituto Nacional
de Cancerclogia-ESE
Colombia . . B
For ol carirol del cancar www.elsevier.es/cancerologia

Resumenes de V Jornadas de Investigacion en Cancer

Abstracts of the V Conference on Cancer Research

1. Trombocitemia esencial BCR-ABL1 negativo y JAK2 positivo. Reporte de

Ccaso
Gonzalo Véasquez Palacio a,*, Katherine Palacio Rua a, Q.G. Veldsquez b
-a Unidad de Genética Médica, Facultad de Medicina, Universidad de Antioquia,
Medellin, Colombia
-b Unidad de Hemato-Oncologia Infantil, Hospital San Vicente Fundacion, Medellin,
Colombia
Correo electronico: gvasquezp@gmail.com (G.V. Palacio).

Introduccioén: La mutacién V617F en el gen de la tirosincinasa JAK2 estd implicado en la
génesis de algunas neoplasias mieloproliferativas crénicas (NMP), como la policitemia vera
(PV), la trombocitemia esencial (TE) y la mielofibrosis primaria (MP). La OMS en 2008
establecio que los pacientes con TE presentan 50-60% de la JAK2V617F. Los criterios
diagndsticos de 2016 de la OMS son: mutaciones en JAK2V617F, CALR y MPL,
reordenamiento BCR-ABL1 negativo, biopsia de médula dsea y recuento de plaquetas.
Presentacion del caso: Mujer de 47 aios ingresa al hospital San Vicente Fundacion el 18 de
junio de 2015 por accidente cardiovascular isquémico en territorios de arteria cerebral
media izquierda. El diagnéstico inicial es de trombosis recurrente con hemogramas con
discreta leucocitosis sin desviacidn a la izquierda, ni eritrocitosis. La biopsia de médula ésea
mostré aumento de megacariocitos sin atipia, algunos hiperlobulados, recuento
plaquetario 1.035.000, hematocrito 40,7%. QPCR indicé: BCR-ABL negativo, JAK2 positivo.
Diagndstico final de trombocitemia esencial. Se inicié terapia con hidroxiurea a dosis de 100
mg/dia. Actualmente la paciente se encuentra en tratamiento.

Discusion: Los pacientes mayores de 60 afios con riesgo de enfermedad cardiovascular y la
mutacion JAK2V617F se consideran de alto riesgo y son tratados con hidroxiurea, aspirina'y
ruxolitinib (JAK2 positivo). Es importante anotar que en esta paciente la enfermedad tuvo
un inicio temprano con manifestaciones cardiovasculares.



Conclusiones: La paciente se diagnosticé con una trombocitemia esencial, el BCR-ABL y el
JAK2 sirvieron para precisar este diagndstico. La nueva informacién molecular permitira
realizar un diagndstico y estratificacion mas precisa de los pacientes con NMP.

http://dx.doi.org/10.1016/j.rccan.2017.02.034

2. Analisis de inestabilidad microsatelital en individuos con cancer

colorrectal esporadico del departamento de Antioquia

Carlos H. Afanador Ayala a, b, *, Katherine A. Palacio Rua a, Luis F. Isaza Jiménez c,
Enoc Ahumada Rodriguez d, Carlos M. Ocampo e, Carlos M. Mufietén Peia a

-a Unidad de Genética Médica, Departamento de Pediatria, Facultad de Medicina,
Universidad de Antioquia, Medellin, Colombia.
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Universidad de Antioquia, Medellin, Colombia

-c Departamento de Cirugia, Facultad de Medicina, Universidad de Antioquia, Hospital
San Vicente de Paul, Medellin, Colombia

-d Departamento de Patologia, Facultad de Medicina, Universidad de Antioquia,
Medellin, Colombia

-e Departamento de Cirugia, Facultad de Medicina, Universidad de Antioquia,
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Correo electronico: carlosmendel20@gmail.com (C.H.A. Ayala).

Introduccion: El cancer colorrectal (CCR) es una neoplasia con altas tasas de incidencia y
mortalidad en la poblacién mundial. El 80% de los casos son esporadicos y se origina por
diferentes alteraciones moleculares. Una de estas, se caracteriza por mutaciones en los
genes del sistema de reparacién “mismatch repair’” (MMR); que induce a la inestabilidad
microsatelital (MSI) y se observa en el 15% de los casos de CCR esporadico.

Objetivo: Evaluar la inestabilidad microsatelital en individuos con cancer colorrectal
esporadico del departamento de Antioquia.

Materiales y métodos: El ADN fue extraido a partir de tejido tumoral y normal de cada
paciente. La MSI evalud con un panel de 5 marcadores STRs: BAT-25, BAT-26, NR21, NR24
y NR27 por PCR. Los tamafios alélicos se determinaron en un analizador genético ABI 3770.
Resultados: Se encontré MSl en el 35,9% (14/39) de las muestras. 12,8% (5/39) alta o MSI-
H, 23,1% (9/39) baja MSI-Ly el 64,1% (25/39) no mostré MSI. El 23,1% (9/39) de los casos
presentaron MSI en solo un marcador, el 12,8% (5/39) tenian MSI en los 5 marcadores
analizados. El marcador BAT-26 fue el mas inestable con el 35,9% (14/39) de los casos.
Conclusiones: Con el panel de 5 STRs se logro clasificar los pacientes con CCR en subgrupos
MSI-H, MSI-L y MSS. La MSI es una alteracidon molecular comun en los pacientes analizados.
Se determiné que la MSI es importante ya que es una prueba molecular de gran utilidad
para el diagndstico y prondstico en pacientes con CCR.

http://dx.doi.org/10.1016/j.rccan.2017.02.017
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3. Leucemia mieloide croénica con t(9;22)(p24;q11.2). Reporte de caso

atipico y revision de la literatura

Juan Felipe Garcia Correa a,*, Juan Pablo Hidalgo a, Gloria Ramirez Gaviria a, Katherine
Palacio Rua a, Javier Enrique Fox b, Gonzalo Vasquez Palacio a

-a Unidad de Genética Médica, Facultad de Medicina, Universidad de Antioquia,
Medellin, Colombia

-b Unidad de Hemato-Oncologia Infantil, Hospital San Vicente Fundacion, Medellin,
Colombia

Correo electronico: biophelipe@gmail.com (J.F.G. Correa).

Introduccién: La leucemia mieloide crénica (LMC) es una neoplasia mieloproliferativa que
se origina de una célula pluripotencial. En el 95% de los casos presenta el cromosoma
Filadelfia, t(9;22)(q34;q11), el cual origina el gen de fusién BCR-ABL con actividad
constitutiva tirosina quinasa.

La t(9;22)(p24;q11.2) es un caso atipico que se origina de la fusion del gen Janus quinasa 2
(JAK2) y BCR que conduce a la transformacién neoplasica. Presentacion del caso: Nifia de
cuatro afios atendida en el Hospital San Vicente Fundacion en 2014 con pérdida de peso,
distension abdominal progresiva, hepatomegalia, anemia, leucocitosis, aumento de
mielocitos y células inmaduras.

Materiales y métodos: Cariotipo inicial atipico: 46,XX,t(9;22)(p24;911.2) y FISH para la
fusién BCR/ABL1 con patrones de hibridacién: nuc ish(BCR,ABL)x3(BCRconABLx1)[60], nuc
ish(BCR,ABL)x3(BCRconABLx2)[25], nuc ish(BCR,ABL)x2[10]. P190: %BCR-ABL/ABL (0,005%)
Positivo. La QPCR para el gen de fusién JACK2, V617F fue negativa. El diagndstico final fue
LMC atipica, el cual se confirmd mediante cariotipo, FISH y QPCR.

Resultados: Caso con LMC atipica con t(9;22)(p24;q11.2) y fusién BCR-JAK2. La
cuantificacién de p190 fue de 0,005%, lo que puede deberse a la fusidn atipica de este caso.
Ademas, la deteccién de JAK2 en este paciente fue negativo, una de las razones por las
cuales respondid positivamente al tratamiento con imatinib.

Conclusiones: Los pacientes con este tipo de fusidn presentan un mal prondstico. Aunque
en este caso el paciente respondié al tratamiento, se requieren mas estudios para
comprender la funcién y el rol de estas translocaciones en el desarrollo de la enfermedad.

http://dx.doi.org/10.1016/j.rccan.2017.02.048



http://dx.doi.org/10.1016/j.rccan.2017.02.048

