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RESUMO 

O câncer é um grave problema de saúde pública no Brasil e no mundo. Dados do 

Instituto Nacional do Câncer apontam mais de 625 mil novos casos para o período de 

2020 a 2022, com mais de 30 mil novas ocorrências com origens onco-hematológicas. 

As doenças onco-hematológicas são caracterizadas por um grupo heterogêneo de 

neoplasias originadas a partir de células precursoras, as células tronco 

hematopoiéticas, com capacidade proliferativa aumentada e desordenada que 

compromete o desenvolvimento de células das linhagens linfoide e mieloide. A 

Organização Mundial de Saúde classifica essas doenças segundo topografia e 

morfologia do sistema hematopoiético e entre os grupos de maior destaque, 

encontram-se as leucemias, linfomas e mielomas. A LMC (leucemia mieloide crônica)  

é caracterizada por desordens na proliferação de precursores da linhagem mieloide, 

comprometendo a capacidade de diferenciação dessas células e promovendo a 

liberação de células imaturas na corrente sanguínea.  O presente trabalho realizará 

uma revisão sistemática da literatura, com o objetivo de apresentar os mecanismos 

celulares e genéticos que envolvem a patogênese da leucemia mieloide crônica e, 

discutir a importância da citogenética e da biologia molecular no prognóstico assertivo 

e eficaz desta doença onco-hematológica. 

 

Palavras chaves: Leucemia Mieloide Crônica; Citogenética; Biologia Molecular; 
Diagnóstico. 
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Cancer is a serious public health problem in Brazil and in the world. Data from the 

National Cancer Institute indicate more than 625 thousand new cases for the period 

from 2020 to 2022, with more than 30 thousand new occurrences with onco-

hematological origins. The onco-hematologic diseases are characterized by a 

heterogeneous group of neoplasms originating from precursor cells, the hematopoietic 

stem cells, with increased and disordered proliferative capacity that compromises the 

development of cells of the lymphoid and myeloid lineages. The World Health 

Organization classifies these diseases according to topography and morphology of the 

hematopoietic system, and among the most prominent groups are 

lymphomas,myelomas and leukemias. CML (chronic myeloid leukemia) is 

characterized by disorders in the proliferation of myeloid lineage precursors, which 

compromises the ability of these cells to differentiate and promotes the release of 

immature cells into the bloodstream.  This paper will carry out a systematic review of 

the literature, with the objective of presenting the cellular and genetic mechanisms 

involved in the pathogenesis of chronic myeloid leukemia, and to discuss the 

importance of cytogenetics and molecular biology in the assertive and effective 

prognosis of this onco-hematologic disease. 

Keywords:  Chronic myeloid leukemia; Cytogenetics; Molecular biology; Diagnosis. 

INTRODUÇÃO 

O câncer é um grave problema de saúde pública com estimativa crescente a 

cada ano. Dentre a grande diversidade de neoplasias malignas, segundo o banco de 

dados da Globocan, divulgados pela OMS as onco-hematológicas ocasionaram mais 

de 30 mil ocorrências somente no ano de 2018 (DOMINGUEZ et al., 2020). As 

doenças do grupo onco-hematológicas são ocasionadas pela proliferação 

descontrolada das células precursoras da medula óssea responsáveis pela formação 

das células sanguíneas do organismo, este desequilíbrio compromete o 

desenvolvimento saudável e regular das células descendentes (DOMINGUEZ et al., 

2020). 

 Dentre as neoplasias onco-hematológicas, a leucemia mieloide crônica 

corresponde de 15 a 20% de todos os casos da doença e possui uma taxa de um a 

dois casos a cada 100.000 indivíduos. Acomete a população com idade mais 
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avançada entre 40-60 anos e os sintomas mais comuns são esplenomegalia, fadiga e 

febre. Além do hemograma evidenciar a presença de desvio à esquerda com 

predominância de células imaturas granulocíticas, também apresenta anemia, 

trombocitose, entre outras características.  Conforme as manifestações clínicas 

apresentadas a LMC pode ser classifica em três fases: aguda (FA), crônica (FC) e 

crise blástica (CB). 

    O desenvolvimento e aprimoramento das técnicas citogenéticas relacionado ao 

cromossomo Ph e outras alterações molecular e permitiu que o diagnóstico se  

tornasse mais assertivo e eficaz, permitindo novas perspectivas de tratamento e maior 

qualidade de vida para o paciente acometido com a LMC. 

 

 

OBJETIVOS 

GERAL 

Este projeto científico tem por objetivo reunir informações relacionadas aos 

métodos de diagnóstico para neoplasias onco-hematológicas com foco na Leucemia 

Mieloide Crônica destacando a importância das técnicas citogenéticas para um 

diagnóstico mais assertivo que possibilite um tratamento antecipado e adequado, 

além de instruir os profissionais de saúde e a população que possui interesse nas 

inovações da oncologia. 

 

ESPECÍFICOS 

 

●     Identificar e classificar as neoplasias onco-hematológicas; 

●    Caracterizar a leucemia mieloide crônica; 

●    Descrever o processo de oncogênese da LMC; 

●    Apresentar o perfil clínico e sintomatológico para a neoplasia; 

●    Evidenciar os métodos de diagnósticos mais comuns para a LMC; 

●  Destacar a importância das técnicas de citogenética para um diagnóstico 

diferencial na leucemia mieloide crônica. 
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MATERIAL E METODOLOGIA 

O presente trabalho foi desenvolvido no formato de revisão bibliográfica, 

descritiva e qualitativa. A seleção de artigos foi realizada na base de dados Scielo, 

LILACS, PubMed e Google Acadêmico, durante o período de setembro de 2021 a 

maio de 2022. Para a busca nas bases de dados foram utilizados os seguintes 

descritores: citogenética, biologia molecular, leucemia mieloide crônica, métodos de 

diagnóstico e fatores relacionados ao tema. Os critérios de inclusão foram artigos de 

pesquisa, teses de doutorado, revistas on-lines, monografias e dissertações 

diretamente relacionados aos objetivos da pesquisa, contemplando o tema e que 

foram publicados nos últimos dez anos, nos idiomas inglês, espanhol e português, 

cujo texto completo estivesse disponível na íntegra e gratuitamente. Foram 

descartados artigos que não cumpriram os critérios previamente estabelecidos.  Dos 

diversos artigos, foram pré-selecionados 120 artigos referentes ao objetivo do 

trabalho, destes foram excluídos os que não atendiam os critérios para elaboração do 

projeto, totalizando 22 trabalhos científicos. 

 

DESENVOLVIMENTO  

CLASSIFICAÇÃO DAS NEOPLASIAS MIELOPROLIFERATIVAS 

 

A onco-hematologia é a área de Ciências da Saúde que dedica atenção aos 

distúrbios que atingem o tecido hematopoiético, incluindo tanto células mieloides, 

quanto as células linfoides. Encontram-se nesse grupo as leucemias, linfomas, 

mielomas e outras doenças mieloproliferativas (LIMA e MINETTO, 2014). As doenças 

do grupo onco-hematológicas são ocasionadas pela proliferação descontrolada das 

células precursoras da medula óssea responsáveis pela formação das células 

sanguíneas do organismo, este desequilíbrio compromete o desenvolvimento 

saudável e regular das células descendentes (DOMINGUEZ et al., 2020). 

Segundo o Instituto Nacional do Câncer, as neoplasias malignas são um grave 

problema de saúde pública com uma estimativa crescente de 625 mil novos casos 

para cada ano do triênio 2020-2022. Também, o banco de dados GLOBOCAN da 

Agência Internacional de Pesquisa em Câncer (IARC) em 2018, divulgou a ocorrência 

de 33.519 casos novos de doenças onco-hematológicas e mais de 17 mil óbitos 
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apenas no Brasil. A taxa de mortalidade para este grupo de doenças segue em 

ascensão desde o ano de 2002 (FIGURA 1). 

 

Figura 1 - Mortalidade por doenças onco hematológicas. Brasil, 2002 – 2016. 

 Fonte: DOMINGUEZ et al., 2020. 

 

A Organização Mundial de Saúde (OMS) na tentativa de identificar e 

categorizar o conhecimento sobre as doenças onco-hematológicas elaborou no ano 

de 1994 uma classificação geral que passa por atualizações periódicas adicionando 

novas descobertas até os dias de hoje. A classificação de neoplasias hematológicas 

mais recente, foi proposta pela OMS em 2016, após a revisão de critérios, 

nomenclaturas e definições que agregam aspectos clínicos, morfológicos, 

imunofenotípicos e genético-moleculares de relevância para o tratamento e 

prognóstico dos pacientes afetados por essas patologias. A classificação de 2016 

dividiu estas patologias em doze grupos (FIGURA 2). 

 

Figura 2 – Classificação das neoplasias hematológicas segundo OMS. 
 

Classificação das neoplasias hematológicas de acordo com a OMS 
 

I. Neoplasias mieloproliferativas;  

II. Neoplasias mieloides e linfoides com eosinofilia e anormalidades dos genes PDGFRA, 
PDGFRB ou FGFR1; 

 

III. Neoplasias mieloproliferativas/mielodisplásicas (NMP/MD);  

IV. Síndromes mielodisplásicas (SMD);  

V. Leucemia mieloide aguda (LMA) e neoplasias de células precursoras relacionadas;  

VI. Leucemias agudas e linhagem ambígua;  

VII. Neoplasias de células linfoides precursoras;  
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VIII. Neoplasias de células linfoides B maduras;  

IX. Neoplasias de células T e NK maduras;  

X. Linfoma de Hodgkin (LH);  

XI. Neoplasia de células histiocíticas e dendríticas;  

XII. Doenças linfoproliferativas associadas à imunodeficiência (DLP-ID).  

 

     Fonte: Adaptado de Zerbini et al., 2011. 

Dentre a grande diversidade de doenças onco-hematológicas, foi selecionada 

a patologia que se destaca entre o grupo de neoplasias mieloproliferativas (NMP), a 

Leucemia Mieloide Crônica, pois segundo Nowell & Hungerford (1960) e Johansson 

et al., (2000) foi a primeira neoplasia relacionada, consistentemente, com uma 

anomalia genética adquirida e corresponde de 15% a 20% de todas as leucemias com 

incidência de um a dois casos a cada 100.000 indivíduos (SOSSELA; 

ZOPPAS;WEBER, 2017). As NMPs são doenças clonais de célula tronco 

hematopoiéticas, nas quais há a proliferação aumentada das séries mieloides 

(granulocítica, eritrocítica e megacariocítica) que resultam na liberação de células 

maduras para o sangue periférico (CHAUFFAILLE, 2010).  

 

FISIOPATOLOGIA  DA LMC 

 

Classicamente, a LMC evolui em três fases:  fase crônica (FC), acelerada (FA) e 

crise blástica (CB), que envolve a transformação da LMC para um quadro de leucemia 

aguda. A doença se inicia pela fase crônica, pode levar até quatro anos para evoluir 

para fase acelerada e então, progride para uma crise blástica (PEIXOTO, 2017). 

 

Fase crônica 

O quadro clínico dessa fase é evidenciado pela apresentação de esplenomegalia 

volumosa, hepatomegalia. As características mais comuns do sangue periférico é a 

presença de desvio à esquerda com predominância de células granulocíticas 

imaturas, tais como mieloblasto, promielócitos, mielócitos e metamielócito. (REINATO 

e MARTINI, 2019) Também se observa o desenvolvimento de anemias normocíticas 

e normocrômicas (GOMES, 2020). Outro aspecto característico da FC está 

relacionado com a quantidade de fosfatase alcalina intraleucocitária, baixa na maioria 

dos casos, elevando-se conforme o avanço da doença (MORAES, 2018). Em média, 

após um período de quatro anos a LMC pode evoluir para a FA e em seguida para a 
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CB, entretanto, também pode ocorrer a evolução direta da FC para a CB quando não 

tratada. 

 

Fase acelerada 

Diversas instituições descreveram a definição da fase acelerada nos últimos anos, 

dentre as mais populares destacam-se a caracterização da M.D. Anderson Cancer 

Center (MDACC), da International Blood and Marrow Transplantation (IBMTR) e da 

OMS. Para cada definição foi considerado o número de blastos, basófilos, presença 

de evolução clonal entre outras características (TABELA 1) (BORTOLHEIRO e 

CHIATTONE 2008). 

 

TABELA 1 - Comparação das três classificações da leucemia mieloide 
crônica em fase acelerada. 

     

  Fonte: BORTOLHEIRO e CHIATTONE, 2008. 

Crise blástica 

Um dos principais critérios para a identificação nessa fase é a contagem de 

blastos superior a 20% segundo a OMS. Também o MDACC define LMC a partir da 

contagem de blastos igual ou superior a 30%, ou, então a soma de blastos e 

promielócitos acima de 30% (TABELA 2). Em paralelo, alguns estudos realizados por 

Cortes et al., (2006) indicou que indivíduos com contagem inferior a 29% 

apresentavam maior sobrevida e um melhor prognóstico comparado a pacientes com 

contagem superior a 30%, o que demonstra que o ponto de corte de blastos 

permanece em constante discussão (SOSSELA; ZOPPAS; WEBER, 2017). 
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Tabela 2. Perfil do hemograma nas diferentes fases da LMC. 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fonte: Adaptado de SOSSELA; ZOPPAS; WEBER., 2017. 

Diversas técnicas laboratoriais complementares são utilizadas para identificar 

anormalidades genéticas tumorais específicas. A escolha do tipo de metodologia 

dependerá da sensibilidade do teste, tipo de amostra e estágio da doença.

 Inicialmente, estudos moleculares podem estabelecer um diagnóstico nos 

casos em que os detalhes morfológicos são inconclusivos sobre a malignidade. A 

presença de anormalidades genéticas específicas em populações celulares pode 

determinar a presença de processos patológicos clonais. Em geral, o diagnóstico 

inicial da LMC é estabelecido por meio de exames de rotina e  complementares que 

permitem uma análise aprofundada de suas características e determinação do estágio 

de desenvolvimento da doença. 

Para maiores esclarecimentos e diagnósticos mais seguros, o uso da análise 

citogenética e molecular torna-se muito importante. A citogenética é a ciência que 

estuda os cromossomos e sua função, estrutura, comportamento biológico, 

patológico, e se divide em citogenética clássica e citogenética molecular. A 

citogenética clássica baseia-se na análise dos cromossomos em divisão celular, 

enquanto a molecular compreende as técnicas de hibridação in situ por fluorescência 

(FISH), hibridação genômica comparativa (CGH), cariotipagem espectral (SKY), 

dentre outras (FERREIRA, 2021).  

Segundo Fernanda Leite et al., (2015) o diagnóstico da LMC pode ser 

confirmado através das técnicas citogenéticas associadas às alterações 
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hematológicas encontradas, como a contagem de glóbulos brancos além de outros 

achados característicos na medula e no sangue.  

As técnicas citogenéticas também podem ser aproveitadas no âmbito medular, 

o diagnóstico pode ser feito pelo mielograma e biópsia medular. O exame citogenético 

determina o número e a anormalidade cromossômica identificada pela presença do 

cromossomo Philadelphia nas células da medula óssea.  Em pacientes com LMC, o 

tecido da medula óssea se encontra em alta atividade celular em função da hiperplasia 

mieloide, consequentemente, apresenta células em todas as fases de maturação e 

com série vermelha diminuída, dessa forma, a medula óssea pode ser considerada o 

melhor tecido para análise, visto que, possui uma grande quantidade de material para 

estudo citogenético (SOSSELA; ZOPAS; WEBER 2017)  

 

GENE BCR-ABL 

Como mencionado anteriormente, a LMC foi a primeira neoplasia relacionada 

a uma anomalia genética a partir do descobrimento do cromossomo Philadelphia (Ph) 

por Nowell & Hungerford (1960). Este marcador citogenético está presente em grande 

quantidade nas células de pacientes acometidos com a LMC, apesar de não alterar a 

quantidade de cromossomos nas células, seu tamanho é ligeiramente menor quando 

comparado aos demais. 

Esta anomalia genética ocorre a partir da translocação recíproca dos braços 

longos do cromossomo 9 e 22 (FIGURA 3), resultando na fusão dos genes ABL 

(Abelson Leukemia Virus), originado pelo cromossomo 9q34, e BCR (Breakpoint 

Cluster Region), advindo do cromossomo 22q11, formando, assim, dois novos genes, 

o BCR-ABL no cromossomo 22q- e o ABL-BCR no cromossomo 9q+ (FILHO, 2017).  

Em células normais, o gene ABL codifica uma tirosina quinase que se distribui 

no núcleo e no citoplasma e é responsável por traduzir os sinais para regular a 

estrutura do citoesqueleto. O gene BCR codifica uma serina-treonina quinase que, 

quando oligomerizada, tem a capacidade de fosforilar várias proteínas (CUNHA, 

2018). A fusão do gene BCR com a região N-terminal de c-ABL1 produz uma proteína 

quimérica BCR-ABL com maior atividade de tirosina quinase do que a proteína c-ABL 

normal, que é responsável pela transformação celular. A atuação enzimática da 

proteína ABL p145 normal é codificada pelo domínio de homologia SRC-1 e se 
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mantem inalterada a partir da ligação intramolecular da região N-terminal cap do exon 

1b e 1a e pela primeira parte do exon a2. Na proteína de fusão BCR-ABL p210 a 

ausência da região cap ABL e de um domínio de dimerização codificado pelo primeiro 

exon do BCR, resultará na transdução de sinal anormal. (VASCONCELOS, 2012). 

As proteínas tirosina quinases (PTKs) e suas vias de sinalização são alvos 

comuns de mutações oncogênicas, e seus papéis na atividade mitótica e na redução 

de apoptose são finamente regulados em células normais. No entanto, em células 

mutantes ou células modificadas estruturalmente, as PTKs são hiper ativadas e 

tornam-se oncoproteína que promovem a transformação celular (DORFMAN et al., 

2018). 

O gene híbrido BCR-ABL é responsável pela produção de uma PTK com alta 

taxa de atividade, e a hiperatividade desta oncoproteína favorece a liberação de 

efetores da proliferação celular e inibidores de apoptose, induzindo os processos 

iniciais da oncogênese e o aumento da fosforilação de substratos específicos que 

promovem distúrbios nos processos de crescimento, diferenciação celular e reparo do 

DNA (VIEIRA, 2016). Além disso, as células que se apresentam positivas para o 

cromossomo Ph são mais instáveis e propensas ao desenvolvimento de anomalias 

genéticas (DORFMAN et al., 2018). 
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Figura 3. Translocação recíproca entre os cromossomos 9, 22 na leucemia 
mieloide crônica 

 

Fonte: DORFMAN et al., 2018. Legenda: Região menor do gene BCR (m-bcr); Região maior 

do gene BCR (M-bcr); Região micro do gene BCR (µ-bcr); Abelson Leukemia virus (ABL); Breakpoint 

Cluster Region (BCR). 

 

Os diferentes pontos de quebra do gene Breakpoint Cluster Region (BCR), a 

depender do loci utilizado, permitem produzir transcrições de tamanhos diferentes que 

podem originar diversos produtos quiméricos, dentre eles, as proteínas p190, p210 e 

p230, responsáveis pela diferenciação dos fenótipos leucêmicos (LAGO e PETRONI, 

2017). 

Por outro lado, a atividade molecular do oncogene Abelson Leukemia Virus 

(ABL) está associado a tradução da proteína p145, também responsável pela 

regulação da atividade da tirosino quinase. Os fenótipos leucêmicos formados pelos 

pontos de quebra ou ponto de fusão do gene BCR-ABL são caracterizados pela junção 

em três locis distintos, sendo eles a região de agrupamento de ponto de ruptura 

principal (M-bcr), região de agrupamento de ponto de quebra menor (m-bcr) e região 

de agrupamento de micro ruptura (u-bcr). O fenótipo maligno da LMC está relacionado 
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ao ponto de quebra do M-bcr, pois se encontra na parte central do gene BCR e forma 

os transcritos e14a2 ou e13a2 traduzindo a proteína 210kDa ou p210, induzindo o 

processo de mieloproliferação e aumento da atividade quinásica. Assim como, o m-

bcr está associado à produção dos transcritos do transcrito e1a2 que levam à 

formação da 190kDa ou p190 presente em casos de leucemia linfoide aguda (LLA 

Ph+) ou coexpressa em baixos níveis com a p210. Por fim, o loci u-bcr está envolvido 

com a tradução da 230kDa ou p230 apresentando a forma mais branda para a 

formação do gene-BCR (LAGO e PETRONI, 2017). 

 

AS VARIAÇÕES DO CROMOSSOMO PH NA ANÁLISE CITOGENÉTICA 

Tradicionalmente, a LMC é classificada pela presença do cromossomo 

Philadelphia (Ph+), presente na grande maioria dos pacientes. Contudo, em alguns 

casos mais raros a doença pode-se apresentar com a falta do cromossomo 

Philadelphia (Ph-), considerada como LMC atípica, com características patológicas 

diferentes da LMC clássica (DORFMAN et al., 2018). Pacientes com Ph+ também 

podem apresentar outras alterações genéticas, classificadas em Ph clássico e 

variante. 

A partir dessas diferenciações, o profissional da saúde pode indicar um 

tratamento mais assertivo e fazer um monitoramento adequado da evolução da 

doença considerando a diversidade de resposta do organismo de cada paciente. 

Segundo Maria de Lourdes L. F. Chaufffaile, o Ph Clássico se dá pela 

translocação entre os cromossomos 9 e 22. Sua presença é notada em 90% dos 

quadros típicos de LMC. O Ph variante ocorre em menor frequência atingindo em 

média 5% a 10% dos casos nomeados como simples onde há o envolvimento de uma 

única alteração cromossômica além dos cromossomos 9 e 22 e complexo onde há o 

envolvimento de duas ou mais alterações cromossômicas além dos cromossomos 9 

e 22. 

DIAGNÓSTICO E EXAMES 

 

Dentre os exames citogenéticos recomendados para a detecção de alterações 

cromossômicas, o cariótipo por banda G é o principal método para avaliar a 

translocação dos cromossomos Ph na medula óssea. O teste consiste em analisar 
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cromossomos interrompidos em metáfase e identificar pares de cromossomos a partir 

de características morfológicas, estruturais, numéricas, presença de bandas 

equilibradas ou não equilibradas dos cromossomos por meio do bandeamento G 

(REIS, 2017).  Além disso, a citogenética convencional é importante na detecção de 

outras anormalidades citogenéticas, principalmente se ocorrer evolução clonal de Ph+ 

ou clones de Ph- durante o tratamento, que em casos raros pode evoluir para sintomas 

de síndromes mielodisplásicas ou leucemia mieloide aguda.  

Outra metodologia muito utilizada para diagnóstico é o PCR em Tempo Real 

(Real Time - PCR), este tem como função avaliar periodicamente a existência de 

possíveis novos fenômenos associados ao cromossomo Ph, como a evolução clonal 

da doença ou o surgimento de novas alterações, também é uma técnica muito útil no 

acompanhamento da doença residual mínima. Recomendado para quantificação de 

transcrição e monitoramento do tratamento das NMP’s, a qPCR é uma técnica de 

biologia molecular que quantifica DNA e RNA, determinando valores durante a fase 

exponencial da reação. Esta técnica produz resultados com maior sensibilidade, 

reprodutibilidade, precisão, rapidez de análise, facilidade de quantificação, melhor 

controle de qualidade do processo e menor risco de contaminação (REIS, 2017).   

A partir da amplificação e do uso de primers ou sondas com fluorocromo são 

ligadas a uma fita complementar alvo e a fluorescência produzida é monitorada em 

tempo real através de um termociclador, sendo possível medir a quantidade de cDNA 

ou RNAm de uma amostra, possibilitando detectar uma célula doente em até 10⁵ 

células saudáveis (REIS, 2017) e (BONFIM, 2022). 

A hibridização fluorescente in situ (FISH) é usada para detectar o rearranjo 

BCR-ABL a partir do uso de sondas marcadas com fluocromo em fragmentos de 

sequência de DNA.  Há uma diversidade de tipos de sondas com características 

específicas para objetivos diferentes, no caso da LMC a metodologia utilizada baseia-

se no uso de sondas locus-específicas e de diferentes cores para marcar as regiões 

pesquisadas (SANCHEZ; AGUILAR; MOLEÓN, 2016). Esta técnica é vantajosa pois 

obtêm-se o material a partir de sangue periférico, reduzindo desconforto ao paciente, 

é um método com resultado mais sensível, específico e rápido. 

A utilização de FISH e PCR são as primeiras alternativas para casos em que o 

cariótipo não apresenta alterações visíveis, mas ainda há uma suspeita de LMC. Em 

situações de fibrose medular a análise citogenética é comprometida, pois o material 



 

Biomedicina – 8º semestre – 2022/1                                                                                                        14 

para análise não pode ser utilizado, dessa forma, se tornam a opção mais indicada. 

Estes métodos têm papel fundamental no diagnóstico inicial da doença e na 

identificação da remissão da LMC. Também é utilizado para diagnóstico diferencial 

entre as NMP’s (SANTOS et al., 2019). 

Outras metodologias utilizadas no diagnóstico podem ser o Micro-Array e o 

SNP (polimorfismo de nucleotídeo único). O Micro-Array tem como função a análise 

genômica comparativa entre um DNA de referência (normal) e um DNA neoplásico a 

partir da alteração de cópias, tal diferença resulta em uma alteração na fluorescência 

utilizada nesta análise. Usando este método analítico, resultados altamente 

específicos podem ser obtidos e artefatos podem ser excluídos (SILVA, 2016) 

O SNP possui o mesmo princípio do Micro-Array, a análise comparativa. 

Todavia, neste não se faz necessário o uso de um DNA referencial. O teste é feito 

utilizando somente um loci genômico para se fazer o comparativo do número de cópias 

e genótipo com a utilização de sondas polimórficas para definir a genotipagem e 

sondas não polimórficas para a determinação do número de cópias (SILVA, 2016). 

 

IMPORTÂNCIA DA ANÁLISE CITOGENÉTICA NO SUS 

De acordo com Carla Maria Bomquinpani, os pacientes devem ter acesso a 

esse tipo de análise, pois a progressão da doença diminuiria, acarretando economia 

nos custos de tratamentos paliativos em fases mais avançadas da doença a longo 

prazo, podendo gerar assim um auto pagamento pelas análises feitas e , por fim, ao 

obter-se um diagnóstico afirmativo, o paciente poderá deixar de recorrer a drogas   de 

baixa especificidade e não será mais obrigado a pagar por este tipo de teste para ter 

a chance de melhor qualidade de vida.  

Ainda, segundo Elizabeth Artman, há grandes possibilidades de crescimento 

no setor de análises citogenéticas na rede pública, tendo em vista que o IFF (Instituto 

Fernandes Figueira, ligado a Fundação Oswaldo Cruz, localizado no Rio de Janeiro) 

se tornou, recentemente, apto para fazer tais diagnósticos. 

Os grandes desafios se dão pelo déficit de mão de obra qualificada e preparada 

para atender a este e outros pacientes com doenças de ordem genética e pela 

necessidade de aumento de investimento em tecnologia e equipamentos específicos 

para análises citogenéticas. Com isso, compreende-se que inclusão de estudos e 
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testes citogenéticos e moleculares na rede pública de saúde irá impactar 

positivamente no estudo e diagnóstico da LMC. 

 

CONCLUSÃO 

A partir da reunião de informações acerca das análises citogenéticas e 

moleculares em quadros de LMC, observou-se que a citogenética convencional e 

molecular é essencial para o prognóstico e diagnóstico assertivo da leucemia mieloide 

crônica e diferenciação de outras neoplasias mieloproliferativas. Uma vez que o 

diagnóstico do paciente se torna totalmente esclarecido consequentemente o 

tratamento também será e específico para o quadro da doença garantindo uma 

melhoria na qualidade de vida e sobrevida do paciente.  

Também foi possível observar que a oferta dos exames citogenéticos e 

moleculares pelo setor público de saúde é escasso, dificultando um possível 

diagnóstico precoce da população carente que pode ser acometida pela doença. 

Como efeito disso, a descoberta se torna tardia impossibilitando um tratamento 

adequado que pode levar à óbito contribuindo com o número de mortes crescente das 

doenças onco-hematológicas no país. Frente ao envelhecimento progressivo da 

população associado a incidência de faixa etária da doença, o investimento massivo 

para detecção precoce da LMC pela saúde pública se faz necessário. 
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