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Perte de l’Y

ISCN 2020 

A clone is defined as a cell population derived from a single progenitor.

If the abnormality is loss of a chromosome, the same loss must be present in at least 3 cells to be accepted as clonal.

(However, 2 cells with identical losses of one or more chromosomes and the same chromosome gain structural
aberration(s) may be considered clonal)



Perte du chromosome Y

Hémopathies malignes

• Non spécifique

• LAM, LMC, MDS, MPN 

• Association avec t(8;21)(q22;q22) / LAM

• Isolée : bon/très bon pronostic MDS

Physiologique

• ~2% sang, ~6% moelle osseuse ? 

• Augmente avec l’âge (GWAS sang : 2% <60 ans, 15-40% 70-85 ans, 57% 93 ans)

• N’est pas considérée comme une évidence définitive de MDS (OMS 2016) 

Greenberg et al., Blood 1997

UKCCG, Genes Chromosomes Cancer 1992 ; Wiktor et al., Genes Chromosomes Cancer 2000 ; http://AtlasGeneticsOncology.com ; revue : Guo et al., Human Genetics
2020

Pitié-Salpêtrière

Schanz et al., J Clin Oncol 2012

http://atlasgeneticsoncology.com/


Guttenbach et al., Am J Hum Genet 1995

<15 ans: 0,05% cellules
76-80 ans : 1,34% cellules

Wiktor et al., Genes Chromosomes Cancer 2000

« controls »



o Mosaïcisme somatique : perte de l’Y : le plus fréquent

o Aucun gène sur le Y n’est essentiel pour la viabilité des cellules (femmes vivent sans Y       )

o Facteur de risque :
âge +++
gènes de susceptibilité
tabac, hydrocarbures aromatiques, insecticides, alcool, obésité

o Maladies en relation avec l’âge : cancer, Alzheimer, diabète, maladies cardio-vasculaires

o Hématopoïèse clonale

Guo et al., Human Genetics 2020



Guo et al., Human Genetics 2020



RP11-28912 (15q11.2)+RP11-348A14/RP11-42K15 (15q21.1)

Hanson et al., Am J Clin Pathol 2008

Trisomie 15



Trisomie 15
 Anomalie non spécifique (LAM, LAL, MDS, LLC, myélome…)
 Isolée : Liée à l’âge ?

• Patient âgé (> 65 ans)
• Clone mineur
• Souvent associée à –Y
• N’est pas considérée comme une évidence définitive de MDS ?
• >55% des cellules : signification ? 

Goswani et al., Leuk Res 2015 ; Hanson et al., Am J Clin Pathol 2008 ; Batanian et al., Cancer Genet Cytogenet 2000 ; Sinclair et al., Cancer Genet Cytogenet 1998 ; 
Smith et al., Cancer Genet Cytogenet 1996 ; http://AtlasGeneticsOncology.com

http://atlasgeneticsoncology.com/


2012-2021 Pitié-Salpêtrière

9 patients avec tri15

Pathologie Age Echantillon caryotype FISH (interphase) Conclusion

Pancytopénie
(myélome)

70 Moelle 47,XX,+15[2]/46,XX[18] +15 : 37% +15 isolée

MDS-MLD
(LZM : CK sang)

86 Moelle 46,X,-Y,+15[11]/46,XY[9] nd +15, -Y
Score IPSS : 0,5
Score IPSS-R : 2

MDS-MLD 84 Moelle 46,X,-Y,+15[16]/46,XY[4] nd +15, -Y
Score IPSS : 0,5
Score IPSS-R : 2

Cytopénie 88 Moelle 45,X,-
Y[6]/47,XY,+15[2]/46,XY[

12]

(+15 : 2/29 mitoses)
-Y : 35%

+15, -Y clones 
indépendants

MW 80 Moelle 47,XY,der(6)t(3;6)(q11;q
11),+15[7]/46,XY[13]

+15 : 12% ; -6q : 11%
; +3q : 8%

+15,+3q,-6q

LAM, MM, 
LZM, LB

complexes


