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Introduccién: Los sindromes mielodisplasicos (SMD) representan un grupo
heterogéneo de neoplasias mieloides caracterizadas por una diferenciacion y
maduracién andémala, fracaso de la medula dsea y riesgo de transformacion a
leucemia aguda.Mas del 50% de los SMD presentan alteraciones citogenéticas en el
momento del diagndstico. La delecién del brazo largo del cromosoma 5 es la alteracion
citogenética aislada mas frecuente en los SMD y representa un 15% de los SMD de
novo. Es necesario distinguir los pacientes que presentan la del(5q) de forma aislada
de aquellos que presentan el sindrome 5g-, nueva entidad de SMD aceptada por la
OMS. Recientemente, se han desarrollado ensayos clinicos con lenalidomida en
pacientes con SMD y se postula que el farmaco es capaz de inducir una accion
citotoxica y supresora del clon que presenta la del(5q).

Objetivo: Determinar la del(5q) utilizando la técnica de FISH en pacientes con SMD
en los cuales no se haya detectado esta anomalia por citogenética convencional.

Pacientes y métodos: Se han estudiado 391 SMD, diecisiete pacientes fueron
orientados, por su morfologia y clinica, de sindrome 5g- pero sin del(5q) por
citogenética convencional. Se realizo el estudio de FISH con la sonda 531 (EGR-1)
(Vysisll ) en aquellos casos que por citogenética convencional presentaban: cariotipo
normal con 20 6 menos metafases, ausencia de metafases o cariotipo alterado sin
evidencia de presentar la del(5q).

Resultados: En 37 de los 391 (9.5%) pacientes se ha detectado la deleciéon 5q31
mediante la técnica de FISH. Diecisiete de los 37 casos presentaban sospecha clinico-
morfolégica de sindrome 5g- pero ausencia de la del(5q) por citogenética
convencional. La del(5q) se detectdé por FISH en 11 pacientes con cariotipo normal, 4
pacientes con citogenética sin metafases, 19 con cariotipo alterado e implicacion del
cromosoma 5 y dos pacientes con cariotipo alterado sin implicacion del cromosoma 5.
Ademas, en un caso con cariotipo alterado sin implicacién del cromosoma 5 se detecté
monosomia del cromosoma 5 por FISH.

Conclusiones: 1. La aplicacion de la técnica de FISH con la sonda 5q31 permite
aumentar el tanto por ciento de deteccion de esta alteracién respecto la citogenética
convencional. 2. La técnica de FISH se debe aplicar a todo paciente con sospecha
clinico-morfolégica de sindrome 5q- y seria recomendable en todos los pacientes con
SMD que no presentan la del(5q) por citogenética convencional. Nuestro estudio
demuestra que con la aplicacion de la técnica de FISH un mayor nimero de pacientes
podria beneficiarse de las nuevas terapias, entre ellas, la lenalidomida.
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