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1€ cas

Double translocation or gene insertion?
A BCR/ABL1 fusion in Philadelphia-negative CML
Blood. 2020 Jul 23;136(4):521

 H75 ans, NFS routine : Hyperleucocytose +++ neutrophiles, anémie
modérée, trombocytémie

* Myélogramme : Hyperplasie myéloide avec 2% de basophiles,
évocateur LMC

* Caryotype : 46,XY[20] |
* Bio Mol : b3a2 MBCR
* FISH BCR-ABL1 DC DF Métasystem ™"

9q34



46,XY[20]
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R de la F diminuée
Délétion 9q7?




R de la fusion diminuée




1 seule Fusion sur le der(9)

* En faveur insertion d’'une partie de BCR dans ABL
 Signal ABL1 de la fusion diminuée, hypothese délétion 9q associée

* FISH avec sondes TC DF Cytocell (Merci a Virginie Eclache) :

* ASS1
* ABL1
* BCR
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Perte ASS1 sur der9
Délétion 9g confirmée



46,XY[20]
1sh der(9)del(9)(gq34934)ins(9;22)(g34,;0911.2911.2)
(ASS1-,ABL1+,BCR+)[5]
.nuc iIsh(ASS1x1,ABL1x1,ABL1 dimx1,BCRx3)
(ABL1dim con BCR1x1)[96/100]



2€ME€ cas
Double insertion in normal karyotype CML
accepteé Blood Work

* H67 ans NFS routine hyperleucocytose +++ neutrophiles

* Myélogramme : Hyperplasie myéloide avec présence de tous les
précurseurs, évocatrice de LMC

e Caryotype : 46,XY[20]
* Bio Mol : b2a2 MBCR
* FISH BCR-ABL DC DF Métasystem

9q34
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Fusions sur 9 et 22 semblant normaux
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Double F
Profil classique t(9;22)

e En faveur d’une double translocation t(9;22) avec AR
* FISH avec sonde TBX1/D22S1254 DG/del22qgtel Cytocell

i

— — Y
SIS/

| - \22q1 3.3
22q1L21/ 22q11.23 \\\\\\\\

/

TBX1
UFD1I SEPTS DGCRS8 SHANK3 ACR
—
& iz VA Zzzzz] vz < ﬁ"lr‘fﬂﬁﬁﬁ""“’rj
.= = = <«
HIRA CDC45 GNB1L ARSA RABL2B
(TUPLE1) D22S1627 D22S1662 |D2251254 |
D22S1637

—— =1

211kb 100kb 44kb
—



22

22

TBX1 et D22S1254 sur chromosomes 22
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Translocation t(9;22) avec 4 points de cassure
aboutissant a une double insertion

 ABL19qg34  TBX122911.21 3,4Mb de
 BCR 22q11.23  BCR 22q11.23
Sur chromosome 9  ABL1 9934

* D2251254 22qg13.3
Sur chromosome 22

46,XY[20].ish t(9;22)(g34934 ;q11qg11)
(ABL1+,BCR+;TBX1+,BCR+,ABL1+,D2251254+)[40]
.nuc ish(ABL1,BCR)x3(ABL1 con BCR1x2)[98/100]

ISCN 2020 p420 (Merci a Isabelle Luguet)



