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I principi della registrazione
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Continuità

Confrontabilità

Migliora l’ Accuratezza

• codici specifici di ICDO3M

• in assenza di istologico permettono di confermare la 

diagnosi

Aiuta nella Completezza 

• per alcune patologie croniche diagnosticate e trattate 

in regime ambulatoriale

L’uso dei markers ematologici nella registrazione:



Leucemia mieloide acuta

Diagnosi 

SANGUE PERIFERICO  → Emocromo: blasti >20% 

ASPIRATO MIDOLLARE  → 

MIELOGRAMMA: preponderanza  precursori mieloidi

IMMUNOFENOTIPO (CD13+, 14+, 33+): linea mieloide

CITOGENETICA /BIOLOGIA MOLECOLARE

BOM se aspirato povero di cellule → non sempre istologico

t(8;21) (q22; q22)  o AML1/ETO  → M2 (mieloblastica con maturazione)

t(15;17) (q22;q21) PML/RAR α → M3 (promielocitica) 

inv 16 (p13; q22)  / CBFB-MYH11→ M4 (mielomonoblastica) 

Se presente una di queste traslocazioni si può definire leucemia mieloide 

acuta anche se blasti <20%)
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Leucemia mieloide acuta
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SDO 205.00

SDO 41.31 Biopsia del midollo
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Sindromi mieloproliferative 

Mielofibrosi primaria:  

Ph- ; JAK2V617F nel 60%; CARL nel 20%,  MPL nel 5-8%

Leucemia Mieloide Cronica (LMC):  

95%  associato alla t(9:22) (q34;q1)  o Philadelphia (Ph)+ o BCR/ABL

Policitemia vera (PV):

Ph- ; JAK2V617F nel 96%; JAK2 exon12  nel 3%

Trombocitemia Essenziale (TE):

Ph- ; JAK2V617F nel 60%; CARL nel 15-20%,  MPL nel 3-5%

Philadelphia +

Philadelphia -



EsLeucemia mieloide cronica Ph+

SDO 205.10

diagnosi

Leucemia Mieloide Cronica



Policitemia Vera (PV)

Dal WHO 2008 

• conferma di JAK2 V617F (o di JAK2 exon 12) nei criteri maggiori

• l’istologia del midollo osseo passa nei criteri minori (fino al 2015)

→ non è detto che si trovi l’istologico
• Spesso diagnosi ambulatoriali → nessun ricovero completezza



Trombocitemia Essenziale (TE)

Dal WHO 2008 

• conferma di  Ph- , JAK2 V617F (o altri marker clonali)/

CARL MPL (dal 2015) nei criteri maggiori

• l’istologia del midollo osseo rimane nei criteri maggiori

• Spesso diagnosi ambulatoriali → nessun ricovero

completezza



Mielofibrosi Primaria

• conferma di  Ph- , JAK2 V617F (o altri marker clonali)/ CARL MPL (2015)

nei criteri maggiori

• l’istologia del midollo osseo rimane nei criteri maggiori

• Spesso diagnosi ambulatoriali → nessun ricovero



Esempio di ricerca di marker in 

neoplasia mieloproliferativa



Sindromi Mielodisplastiche 
Diagnosi 

SANGUE PERIFERICO:

Emocromo, per valutare numero e tipo di citopenia 
• Hb < 10g/dL

• PMN <1000/mm3

• PLT < 40.000/mm3

• MCV > 95 fl

• Non ci deve essere uno stato carenziale: Fe, ferritina, vit.B12, folati

ASPIRATO MIDOLLARE

MIELOGRAMMA 

Diseritropoiesi /disgranulopoiesi, displasia, percentuale di blasti, sideroblasti ad anello

CITOGENETICA : 5q-,  7q-, 9q-, 20q-, 12p-

Trisomia 8 

i(17q ) / t(17p), inv(3), t(3;3), cariotipo complesso (>= 3 anomalie) 



Sindromi Mielodisplastiche 

• Spesso diagnosi ambulatoriali 

→ non rintracciabile nel normale flusso SDO

completezza



Leucemia linfoide acuta

Diagnosi 

- SANGUE PERIFERICO → Emocromo: blasti >20% 

- ASPIRATO MIDOLLARE  → 

MIELOGRAMMA: preponderanza  precursori precursori linfoidi

IMMUNOFENOTIPO (CD10+, 19+, 20+, 22+) B; 

(TdT, CD1 a+, 3+, 4+, 5+, 7+, 8+) T

• ricovero al 100% → nessun problema di completezza

BOM se aspirato povero di cellule → non sempre istologico

accuratezza

CITOGENETICA /BIOLOGIA MOLECOLARE: 

30-50% Ph+  t (9;22) BCR/ABL (p190/p210)



LLA B es



LLA B es



Leucemia linfoide cronica B

/Linfoma linfocitico 
Diagnosi 

• Emocromo: 

• ≥ 5000/µL linfociti B nel sangue periferico per almeno 3 mesi → LLC

Presenza di linfociti patologici nel sangue periferico al microscopio 

(“ombre di Gumprectch” o “ombre nucleari”)

• < 5000/µL linfociti B nel sangue periferico  ma presentazione nodale

→ linfoma linfocitico

98233C42.1

96703C77.9

• Spesso diagnosi ambulatoriali → nessun ricovero
completezza

IMMUNOFENOTIPO SU SANGUE PERIFERICO/MIDOLLARE

• CD5+, 19+, 23+, 20+/-, 22+/-, 79b-

• Non richiesta BOM → no istologico







Diagnosi :

ASPIRATO MIDOLLARE

_MIELOGRAMMA :

plasmacellule (>10%)

_IMMUNOFEOTIPO:

CD138+  CD56+/- CD38+/-

Mieloma

MM MGUS

Infiltrazione 

plasmacellulare 

midollare

> 10% < 10%

Paraproteina sierica CM < 3 

g/dl

Proteinuria di Bence 

Jones

> 50% casi rara

Lesioni osteolitiche Spesso 

presenti

Assenti

Sintomi Frequenti Assenti

Anemia Frequente Assente

Ipercalcemia Può essere 

presente 

Assente

Ipercreatininemia Frequente Assentecompletezza

ELETTROFORESI DELLE PROTEINE

sieriche o urinarie: CM: > 3 g/dL,  

(picco monoclonale in zona gamma)

BIOPSIA OSTEO-MIDOLLARE: 

plasmacellule midollari > 10%





Linfoma follicolare 
DIAGNOSI

◼ BIOPSIA LINFONODALE : gold standard: 

◼ (BOM )

◼ ASPIRATO MIDOLLARE:  

CD10+  t(14;18) (q32;q21): riarrangiamento del gene Bcl-2 (60-80%), Bcl-6 (15%)



Linfoma mantellare

DIAGNOSI

◼ BIOPSIA D’ORGANO : gold standard 

◼ BOM per verificare l’interessamento midollare

◼ ASPIRATO MIDOLLARE:

PAN B+, CD5+, CD23-, CD10-, CD11c-, CD25-

ciclina D1+ con t(11;14) : 85% dei linfomi mantellari (marker diagnostico); 

riarrangiamento del gene Bcl-1



Record linkage

tra referti di laboratorio di Reggio Emilia

(immunofenotipo, mielogramma, biologia 

molecolare) 

e database RT Reggiano 

CASI 

RECUPERATI

2013 2014 2015 TOTALE

MMP JAK2+ 2 6 3 11

MDS 3 1 4

LMC 1 1

MIELOMI 1 2 3

2 11 6 19



Conclusioni

L’ accesso a referti che confermino  i  markers migliorano  l’Accuratezza

Completezza 

Per evitare di perdere casi :

• accesso a referti di laboratorio (citogenetica/biologia molecolare/citofluorimetria)

• Confronto con emtalogia di riferimento (confronto casistiche)

Formazione: conoscenza dei markers e di quali referti da consultere

Grazie per l’attenzione!!


