NOMENCLATURE CYTOGENETIQUE CONVENTIONNELLE : peu de changements (Christine TERRE – février 2006)

Lors des chimèrismes post greffe de moelle osseuse, on écrit d’abord les cellules du receveur puis celles du donneur après //


46,XY[3]//46,XX[17] : 3 cellules M du receveur parmi 17 cellules F de la donneuse


//46,XX[20] : les 20 cellules sont celles de la donneuse


46,XY[20]// : les 20 cellules sont celles du receveur

Quand il y a une mosaïque constitutionnelle, le symbole mos est mis devant la formule


mos 47,XY,+21[12]/46,XY[18]


mos 47,XXY[10]/46,XY[20]

Lorsque l’on ne sait pas si une anomalie est constitutionnelle ou acquise, on met ?c derrière


47,XXX ?c


47,XY,+21 ?c

Quand on suspecte l’existence d’un néocentromère dans un chromosome acentrique, on peut écrire :


47,XX,+der(3)(qter->q28:) ou 47,XX,+neo(3)(qter->q28:) 

NOMENCLATURE FISH

Quand le caryotype a été fait, .ish suit la formule. Quand il y a plusieurs anomalies, la formule FISH est tout à la fin après le nombre de mitoses étudiés et non plus après l’anomalie étudiée. S’il n’a pas été fait, on écrit directement ish.

Quand la FISH est faite sur les noyaux, on met nuc devant ish.

Quand la FISH est faite sur métaphases et noyaux, les 2 formules doivent être écrites sur des lignes différentes :

46,XY.ish9q34(ABL1x2),22q11(BCRx2)[20]

nuc ish(TP53x2)[200]

Pour la FISH métaphasique, les del(ABL) sur le der(9), sont clairement explicitées :
46,XY,t(9;22)(q34;q11.2)[20].ish der(9)t(9;22)del(9)(ABL1-,BCR+),der(22)t(9;22)(BCR+,

ABL1+)[10]
Pour la FISH interphasique, la localisation chromosomique n’est plus obligatoirement donnée, et l’utilisation de cette nomenclature « courte » est particulièrement recommandée, en particulier pour les amplifications. Si le nombre de copie est le même, les différents loci étudiés, sont mis à la suite entre parenthèse et le nombre est mis après pour l’ensemble. Pour les mosaïques, seul le profil anormal est précisé avec le nombre de cellules anormales/nombre total de cellules étudiées. Pour les chimèrismes, les 2 clones sont donnés avec un // pour les séparer.

Sondes centromèriques

ish Ncen(DNZ1xn) N étant le chromosome et n le nombre de copie

nuc ish(DNZ1xn)

Sondes locus spécifiques
Locus=nom du clone (RP11960L2)>désignation Genome Database (D21S65)>nom du gène (HUGO nomenclature)(MLL)

ish NRégionBande(locusx2)
Normal

nuc ish(locusx2)

ish NRégionBande(locusxn)
anomalie de nombre, n copie

nuc ish(locusxn)

ish NRégionBande(locus++)
 
duplication

nuc ish(locusx4~>50)

4 à plus de 50 copies

nuc ish amp(locus)
augmentation du nombre de copies mais incomptable
ish del(N)(RégionBande)(locus-)
délétion sur 1 chromosome
ish del(N)(RégionBande)(locus-x2)
délétion sur les 2 chromosomes

ish del(N)(RégionBande)(locus+,locus-)
plusieurs sondes étudiées au même locus, en respectant l’ordre des sondes de pter->qter
+ non délétée, - délétée 

nuc ish(ATM, D12Z1,D13S319,TP53)x2   si même nombre de copies, les locis étudiés

sont mis  à la suite (ordre croissant de chr. et de pter->qter )entre ( ) et le nombre est mis après 

nuc ish(locusx1)[100/400]
perte d’un signal dans 100 cellules sur les 400 étudiées (les 300 autres ont un profil normal)

nuc ish(locusx0)[100/400]/(locusx1)[50/400]
délétion homozygote dans 100 cellules, délétion hétérozygote dans 50, les 250 autres cellules ont un profil normal.

nuc ish(DXZ1x2)[50]//(DXZ1,DYZ3)x1[350]
50 cellules de la receveuse XX parmi 350 cellules  du donneurXY

Sondes de Fusion double couleur, double fusion

BCR-ABL, PML-RARA, ETO-AML1, IgH-BCL1, IgH-BCL2…..

Ex BCR-ABL sonde double extrasignal

ish9q34(ABL1x2), 22q11(BCRx2)
Pas de réarrangement

nuc ish(ABL1,BCR)x2

ish t(9;22)(ABL1+,BCR+ ;BCR+,ABL1+)
t(9;22)

nuc ish(ABL1x3),(BCRx3),(ABL1 con BCRx2)

ish der(9)t(9;22)del(9)(q34q34)(ABL1-,BCR+),der(22)t(9;22)(BCR+,ABL1+) del ABL 

nuc ish(ABL1x2),(BCRx3),(ABL con BCRx1)

ish t(9;22)(ABL1+,BCR+ ;BCR+,ABL1+),der(22)(BCR+,ABL1+) duplication Ph

nuc ish(ABL1x4),(BCRx4),(ABL1 con BCRx3)

Sonde ES BCR-ABL Sonde simple ES, pour Abott=ASS-ABL1

ish 9q34(ASS-ABL1x2), 22q11(BCRx2)
Pas de réarrangement

nuc ish(ASS-ABL1,BCR)x2

ish t(9;22)(ASS-ABL1+,BCR+ ;BCR+,ASS-ABL1+)

t(9;22) mBCR-ABL

nuc ish(ASS-ABL1x3),(BCRx3),(ASS-ABL1 con BCRx2)

ish t(9;22)(ASS-ABL1+ ;BCR+,ABL1+)

t(9;22) MBCR-ABL

nuc ish(ASS-ABL1x3),(BCRx2),(ASS-ABL1 con BCRx1)

Sondes double couleur encadrant le locus (sondes de séparation)

MLL, IgH, CBFb, cMYC, BCL6, ALK……

Ex MLL

ish 11q23(MLLx2)
Pas de réarrangement

nuc ish(MLLx2)

nuc ish(5’MLL,3’MLL,5’MLL con 3’MLL)x2

ish t(11;N)(q23;locus)(5’MLL+;3’MLL+)

t(11 ;N)

nuc ish(MLLx2)(5’MLL sep 3’MLLx1)

ish inv(16)(p13)(3’CBFB+)(q22)(5’CBFB+)

inv(16)

ish t(16;16)(3’CBFB+;5’CBFB+)


t(16;16)

nuc ish(CBFBx2)(5’CBFB sep 3’CBFBx1)

pour IgH : 3’IgH et IgHV

pour cMYC : 5’cMYC et 3’cMYC

pour BCL6 : 3’BCL6 et 5’BCL6

pour ALK : 5’ALK et 3’ALK

Sondes de peinture

 Appelées wcpN, N étant le chromosome

Exemple avec une sonde BCR-ABL double extrasignal

t(1;9;22)(p11;q34;q11)

.ish t(1;9;22)(p11;q34;q11)(wcp1+,wcp22+,BCR+ ;wcp9+,wcp1+,ABL1+ ;wcp22+,wcp9+,

BCR+,ABL1+) 
translocation à 3 chromosomes avec Ph, confirmée par peinture et fusion BCR-ABL sur le der (22).

add(9)(q34).ish dup(9)(q33q34)(wcp9+,ABL1++) matériel chromosomique à l’extrémité d’un 9 identifié en FISH comme une duplication d’une région du 9, identifié en bandes comme 

9q33->9q34 et comprenant ABL.

add(9)(q34).ish der(9)dup(9)(q33q34) (wcp9+,ABL1++)add(9)(q34) (wcp9-) matériel chromosomique à l’extrémité d’un 9 identifié en FISH pour la partie proximale comme une duplication d’une région du 9, identifié en bandes comme 9q33->9q34 et comprenant ABL. Mais, il reste du matériel distal à la duplication qui n’est pas du 9 et qui reste non déterminé.

ins(11;4)(q23;q21q24).ish ins(11 ;4)(wcp11+,5’MLL+,wcp4+,3’MLL+,wcp11+;wcp4+) insertion du segment q21->q24 d’un 4 en 11q23, vue au caryotype, confirmée par peinture du 4 et du 11 avec réarrangement de MLL du fait de l’insertion et probable fusion AF4-MLL.

Conclusion

Le résultat de la FISH doit être expliqué clairement dans la conclusion en précisant le type de sonde utilisée et sa provenance. Il faut également donner le nombre de mitoses ou de noyaux analysés. Si la qualité de l’hybridation est moyenne, on peut mettre analysables au lieu d’analysés et le préciser.

