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Adolescent né le 07/06/2005

ATCD de cellulite de la face gauche en 2012 et de leptospirose il y a 2 ans 

Est en 1ère 
pratique du sport (randonnée, escalade, course à pied) 
3eme d'une fratrie de 4 garçons, 2 grand frères et petit frère de 14 ans

En septembre 2021 : Pâleur+++ depuis 10 jours 
dyspnée et asthénie
épistaxis important avec parfois saignement pendant 1 à 2h, qq ecchymoses inhabituelles  depuis cet été 
la maman médecin fait faire un bilan sanguin 
découverte d'une pancytopénie en ville avec GB 1.7 G/L     PNN 0.75 G/L     Blastes 1-2%

Hb 6.7 g/d<l      réticulocyte 58 
Plaquettes 35 G/L

Hospitalisation : Pâleur cutanéo muqueuse marquée, pas HPM pas SPM pas ADP palpable 
fébrile à 38.4 à l‘arrivée sans trouble hémodynamique
Suspicion de leucémie aiguë



Hémogramme

+ Présence de corps de Dohle dans les 

Polynucléaires Neutrophiles + présence de 
macrothrombocytes

EBV CMV VIH Parvovirus –



Myélogramme : 

Leishmaniose -

Immunophénotypage

La population lymphocytaire B étudiée ( 2 % des

lymphocytes) ne met pas en évidence de

monotypie (ratio k/l = 1.5), la population

lymphocytaire T ne présente pas non plus

d'atypie phénotypique.

La fréquence des cellules blastiques

CD45low/ssclow représente <1 % des leucocytes.

Au total : on ne retrouve pas de leucocytes

atypiques qui expriment un phénotype anormal,
ni de cellules blastiques en excès.



CARYOTYPE (1)

2 mitoses dont 1 à 46,XY



XCE8 XCE9
3 mitoses : 1 à 2R4V  et 2 à 2R2V
200 nx : 193/200 2R2V

7/200 2R4V (grande taille)



7q31 / CEP7
1 mitose : 2R2V
200 nx : 196/200 2R2V

4/200 1R2V (gros noyaux)

49,XY,+8,+8,+19[1]/46,XY[1]

Compatible LAM SMD ou SMD
Formule possiblement incomplète => nv plvt





CARYOTYPES (2) et (3) 



49,XY,+1,der(1;7)(q10;p10),+8,+8,+19[7]/46,XY
[13].ish der(1;7)(D7Z1 dim+,D7S486-)[10]

49,XY,+1,der(1;7)(q10;p10),+8,+8,+19[7]/46,XY

[6]

CARYOTYPES (2) et (3) 

der(1;7)

#7

Conclusion :
Caryotype compatible avec le diagnostic de SMD
La présence du der(1;7) doit faire rechercher une 
mutation constitutionnelle de GATA2 (Kozyra et 
al, Blood, 2021).



Recherche mutation GATA2 germinale : patient muté (2 variants)
Bilan familial = mutation de novo
Panel NGS myéloide somatique : mutations d'EZH2

Typage familial pas de donneur génoidentique

Multiples discussions en RCP pour choix du donneur et type de conditionnement : 
donneur haploidentique (frère majeur), 
conditionnement TBF MAC avec Endoxan post greffe de moelle osseuse.
réinjection le 20/01/2022

PRISE EN CHARGE



SMD GATA2mut => -7 and +8
der(1;7) => hémopathies myéloïdes de l’adulte, de novo ou 
secondaire à ttt / SMD de novo chez l’enfant

Mais qq observations de SMD GATA2mut avec der(1;7)

Séquençage GATA2 : 811/1620

87/811 mutations germinales

Enrichissement en der(1;7) 
chez GATA2mut (9,2% 8/87) vs 
GATA2wt (0,4% 3/724, p<.0001)



Summarizing, we observed fluctuations in the der(1;7) clone size, with transient or 

complete disappearance of the aberration in one-quarter (6/25) of the cohort. 

However, this did not result in clinical remission, unlike reported in SAMD9L syndrome 
where monosomy 7 can be replaced by rescuing uniparental isodisomy 7q



Conclusion

- sur-représentation de der(1;7) chez les patients GATA2mut => caryotype prédictif de la déficience en 
GATA2

- Penser à rechercher les mutations germinales de GATA2 dans les MDS pédiatriques avec der(1;7)

- Mutations somatiques associées

- => allogreffe même si disparition du der(1;7) au cours du suivi


