
ÖZET

Akut miyeloid lösemi (AML)’de sitogenetik analiz tedaviye yön vermektedir. 6p delesyonu ikincil 
AML, miyelodisplastik sendrom, lenfoid maligniteler ve solid malignitelerde bildirilmiştir. Birincil 
AML’de tek genetik bozukluk olarak 6p delesyonu bildiren az sayıda yayın mevcuttur. Bu kro-
mozomal anormalliğin önemi henüz bilinmemektedir. Burada tek genetik bozukluk olarak 6p 
delesyonu taşıyan bir de novo AML hastası sunulmaktadır.
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ABSTRACT

Cytogenetic analysis guides the therapy in acute myeloid leukemia (AML). Deletion 6p has 
been reported in secondary AML, myelodysplastic syndrome, lymphoid malignancies and solid 
malignancies. Deletion 6p as the sole genetic abnormality in de nove AML has been reported only 
in a few papers in the literature. The importance of this chromosomal abnormality is yet unknown. 
Herein, a de novo AML patient with deletion 6p as the sole genetic abnormality has been presented.
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Yeni Tanı Akut Miyeloid Lösemide 
Tek Genetik Anormallik Olarak           
Del(6)(p22)
Del(6)(p22)In De Novo Acute Myeloid Leukemia 
As a Sole Genetic Abnormality

GİRİŞ

Akut miyeloid lösemi (AML)’de sitogenetik analiz, tedaviye yön vermede büyük 
önem taşımaktadır. 2017 yılında yayımlanan “European Leukemia Net (ELN)” rehberin-
de prognozu belirleyen kromozomal bozukluklar yeniden tanımlanmıştır (1).

6p23 delesyonu, sekonder AML ve miyelodisplastik sendromda genellikle komp-
leks karyotipin bir parçası olarak bildirilmektedir (2,3). Altıncı kromozoma ait bozuk-
luklar, aynı zamanda lenfoid maligniteler ve osteoblastom, melanom ve retinoblastom 
gibi solid malignitelerde de bildirilmiştir (2,4-7).

6p delesyonunu, de novo AML’de tek genetik bozukluk olarak bildiren birkaç olgu 
raporu bulunmaktadır (8-10). Bu kromozomal anormalliğin önemi henüz bilinmemek-
tedir. Burada de novo AML’de tek genetik bozukluk olarak 6p delesyonu taşıyan bir 
olgunun klinik seyrini sunuyoruz.
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Resim 1. Hastanın karyotipi:  46, XY, del(6)(p22).

OLGU SUNUMU

Elli beş yaşında erkek hasta Hematoloji Polikliniğine 
yorgunluk, solukluk ve ağızda yara şikayeti ile başvurdu. 
Öncesine ait bilinen bir hastalığı yoktu. Tam kan saymın-
da pansitopeni saptandı. Fizik muayenede lenfadenopati 
veya organomegali saptanmadı. Çevre kanı yaymasında 
blastik hücreler görüldü. Kemik iliği aspirasyon örneğinde 
%50 oranında granülsüz nükleollü blastik hücreler izlendi. 
Displazik değişiklikler görülmedi. Akım sitometrik analizde 
CD34 %14 oranında, CD13 ve CD33 %94 oranında, HLA-DR 
%95 oranında ve miyeloperoksidaz %25 oranında pozitif 
saptandı. Morfoloji ve akım sitometri minimal matürasyon-
lu AML ile uyumluydu. Kemik iliğinin kromozom analizinde 
6. kromozomun kısa kolunda delesyon bulundu (Resim 1).   
Yirmi metafazın altısında del(6p)(p22) mevcuttu. “Fluores-
cent In Situ Hybridization (FISH)” analiz yöntemi ile t(8:21) 
negatif bulundu. Kemik iliği konvansiyonel sitogenetik 
incelemesinde başka kromozomal bozukluk bulunmadı. 
NMP1 ve FLT3 mutasyonu saptanmadı.

Hastaya 3 gün idarubisin 12 mg/m2/gün ve 7 gün si-
tarabin 200 mg/m2/gün içeren indüksiyon tedavisi baş-
landı. Hastanede yatışı sırasında vankomisine dirençli en-
terokoka bağlı kan dolaşımı infeksiyonu  nedeniyle tedavi 

gördü. İndüksiyon tedavisi sonrası alınan kemik iliği örneği 
remisyondaydı. Ardından yüksek doz sitarabin (3000 mg/
m2/gün-5 gün süreyle) ile iki kür konsolidasyon tedavisi 
verildi. Bu kürler sırasında saptanan fungal akciğer infek-
siyonu nedeniyle hastaya vorikonazol verildi. Hastanın 
HLA uyumlu vericisi olmadığından otolog kök hücre nakli 
planlandı. Ancak kök hücre mobilizasyonu sağlanamadı. 
Bu nedenle konsolidasyon tedavisine devam edildi. Hasta 
2. konsolidasyon tedavisi sırasında fungal pnömoni nede-
niyle eksitus oldu.

TARTIŞMA ve SONUÇ

Literatürde  bildirilmiş, tek başına del(6)(p23) taşıyan 
bir de novo AML’li bir olgu  ve Iqbal ve arkadaşları tarafın-
dan bildirilmiş iki olgu bulunmaktadır (9,10). İlk olgu ile 
ilgili klinik bilgi bulunmamakta, ikinci ve üçüncü olgulara 
ise nakil planlandığı ancak yapılamadığı belirtilmektedir. 
Yapılamama sebebi olarak, bir hastanın nakil beklerken 
relaps olması, diğer hastanın da tedaviyi kabul etmemesi 
bildirilmiştir. Diğer üç olguda kırılma noktası 6p23 iken bi-
zim hastamızda 6p22 idi. 

Olgumuz ELN’ye göre orta risk olarak sınıflandırıl-
maktadır. Bu bozukluk, t(9:22), del(5q), del(7q) gibi kötü 
prognostik olduğu bilinen genetik bozukluklar ile birlikte 
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görülmektedir (3,11). Tek başına 6p delesyonu nadir olarak 
bildirilmektedir ve prognostik önemi ile ilgili bilgiler olgu 
raporlarına dayanmaktadır. Bazı yazarlar tarafından, 6p’nin 
lökomogenezde rol oynayabileceği, delesyona çevresel 
toksin maruziyetinin yol açabileceği ve normal klon ve 6p 
delesyonu taşıyan klon oranının kemoterapiye cevabı be-
lirleyebileceği ile ilgili yorumlar yapılmıştır (3,9,12). Meka-
nizma tam olarak ortaya konmamıştır. 6p22’de frajil bölge 
olan FRA6C bulunmaktadır. Bu bölgedeki kırıklar tümör 
gelişimi ve tümör süpresör gen inaktivasyonunda rol oy-
nayabilir (13). Ayrıca yine 6p’de bulunan JARID2 delesyo-
nunun lösemik dönüşümde rolü olabileceği düşünülmek-
tedir (14). 

Sonuçta daha fazla olgu raporu ile bu genetik bozuk-
luğun etkilerini daha iyi anlayabileceğimizi düşünüyoruz.
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