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un rapido declive funcional y fallo renal agudo, siendo éxitus a 2 meses
del diagndstico.

Conclusiones: La LM es una entidad extremadamente infrecuente, de
la cual aiin se desconocen bastantes aspectos. Nuestro caso presentaba
unas caracteristicas citomorfoldgicas atipicas que se complementaron
con microscopia electrénica, un cariotipo complejo monosémico y la
deteccién de una variante de KIT en el ex6n 10 que corresponde al do-
minio transmembrana (p.M541L). Ademads, se hallaron mutaciones aso-
ciadas en los genes GATA2, EZH2 y ANKRD26, de las cudles se debera

ampliar su estudio para comprender su patogenicidad en la LM.

PC-092

DIAGNOSTICO DE SINDROME DE NOONAN TRAS ESTUDIO DE NGS POR
TROMBOCITEMIA ESENCIAL

Marco Ayala J., Such E., Zuhiga A., Cervera J., Diaz Gonzalez A.,
Blanco J.A., Sanz G., Sanz M.A.

Hospital La Fe

Introduccion: El sindrome de Noonan (SN) es una enfermedad de trans-
misién autosémica dominante caracterizada por baja estatura, dismorfia
facial y un amplio espectro de cardiopatias congénitas. Esta causado en
el 50% de los casos por mutaciones germinales en el protooncogen
PTPN11, que codifica una proteina tirosin fosfatasa denominada SHP-
2, importante en la transduccién de sefiales y hematopoyesis. Los pa-
cientes afectos de SN tienen una predisposicién a desarrollar leucemia
mielomonocitica juvenil y otras enfermedades mieloproliferativas. En
este trabajo describimos un caso de una paciente diagnosticada de trom-
bocitemia esencial (TE), en la que se diagnostica ademads de SN mediante
un panel de secuenciacién masiva.

Material y Métodos: Se realiza una descripcién narrativa retrospectiva
de un caso clinico. Para el estudio genético de TE se realiz6 un analisis de
los genes incluidos en el panel de secuenciacién masiva de nueva genera-
cién Myeloid Solution by Sophia (Sophia Genetics®). Para el estudio ge-
nético de portadores de variantes en el gen PTPN11 se analiz6, a partir de
DNA genémico de muestra de saliva de la paciente, el ex6n 7 y las regio-
nes intrénicas adyacentes de dicho gen mediante secuenciacién directa.

Resultados: Se describe el caso de una mujer de 59 afios, con antece-
dentes personales de baja estatura e hipertrofia severa de ventriculo iz-
quierdo e insuficiencia mitral, referida a nuestro centro por trombocitosis
mantenida de larga evolucién y estudio histolégico medular compatible
con TE. El estudio de biologia molecular inicial es negativo para las tres
mutaciones mds frecuentes de dicha enfermedad, por lo que se procede
a estudio mediante panel de secuenciacién masiva, que evidencia la mu-
tacién W515L en el exén 10 del gen MPL con una frecuencia alélica (VAF)
del 33%, ademds de una variante patogénica en el exén 7 del gen
PTPN11 con una VAF del 51%, lo que hacia sospechar el caracter ger-
minal de la misma. Ello se demostré en un segundo estudio de secuen-
ciacién directa en muestra de saliva, por lo que la paciente fue
diagnosticada de SN y se procedié a consejo genético.

Conclusiones: Este estudio pone de manifiesto la importancia de la se-
cuenciacién masiva para la caracterizacién de las enfermedades hemato-
légicas y el descubrimiento de otros trastornos asociados, como en este
caso en el que suponemos que el SN, desapercibido hasta el momento,
actué de driver para el desarrollo de una neoplasia mieloproliferativa.
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La porfiria cutdnea tarda (PCT) se debe a una alteracién en la funcién
de la enzima uroporfirégeno descarboxilasa, necesaria para la correcta
sintesis del grupo hemo. Clinicamente, se caracteriza por fotosensibili-
dad y un cuadro de fragilidad cutdnea que suele aparecer entre los 20 y
los 40 afos, siendo maés frecuente en varones. También se asocia a afec-

tacion hepatica. La PCT hereditaria es la responsable del 20% de los
casos, causandola mutaciones en el gen UROD (MIM*613521) con un
patrén autosémico dominante. El presente trabajo describe un paciente
de 48 anos sin antecedentes de hepatopatia crénica, enolismo o contacto
con otros tdxicos, con erosiones dérmicas en zonas fotoexpuestas, hir-
sutismo malar y una concentracién de uroporfirina en orina de 1.360,97
mcg/24h. Concentracién de hierro sérico, ferritina y enzimas hepaticas
normales en sangre, VHB, VHC negativos, gen HFE normal. En resonan-
cia magnética hepatica se observa un incremento moderado (54mmol/g)
en los depésitos de hierro. El andlisis mediante secuenciacion tipos “San-
ger” del gen UROD completo detecta tres variantes, una de ellas con baja
frecuencia poblacional y sin efecto descrito. Se ha analizado la presencia
de esta variante en 21 sujetos control de poblacién ibérica, no observan-
dose en ninguno de ellos. Ademads, se ha analiza su efecto mediante 5
predictores bioinformaticos, indicando todos ellos que puede tratarse de
una variante asociada a patogenicidad. El estudio en familiares de primer
grado indica que un hijo del caso indice también presenta la variante.
Los resultados del estudio, asi como la baja frecuencia poblacional y las
manifestaciones clinicas del paciente nos llevan a la conclusién de que
esta variante, cuyo efecto no se conocia, se asocia a la porfiria cutdnea
tarda hereditaria. El hijo del caso presentado es un varén joven que
puede no haber desarrollado todavia la sintomatologia.

Financiacion: Este trabajo ha sido financiado parcialmente por una ayuda de
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Introduccion: La citometria de flujo (CF) es una herramienta importante
en la deteccién de la infiltracién del liquido cefalorraquideo (LCR) por
neoplasias hematolégicas. El presente estudio pretende describir los es-
tudios realizados y sus resultados en una unidad de CF de un hospital
terciario.

Tabla 1.

Métodos: Estudio retrospectivo de los LCR analizados en una unidad
de CF desde enero de 2010 hasta abril de 2018. Las muestras se obtu-
vieron en un tubo vacutainer con EDTA y Transfix® (conservante celular)
y se procesaron de forma habitual, generalmente en menos de 15 horas.
En los casos sin un diagnéstico previo o con un diagndstico de sindrome
linfoproliferativo se estudiaron, al menos, CD3, CD45 y CD19, ademas
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