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APLICACION DEL FISH DE 7Q EN SMD CON AUSENCIA DE -7/7Q- POR CITOGENETICA
CONVENCIONAL
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Fundamentos: El 30-50% de los sindromes mielodisplasicos (SMD) presentan alteraciones citogenéticas.
Las més comunes son la delecién 5q, monosomia 7 (-7), delecién 7q (7q-), ganancia del cromosoma 8,
delecién 11q, delecién 12p y delecién 20q. Los cambios citogenéticos han demostrado tener un gran valor
prongstico (IPSS, 1997). Recientemente los agentes hipometlantes han mostrado ser eficientes en el trata-
miento de pacientes con SMD de riesgo alto (como pacientes con alteraciones del cromosoma 7) mejorando
la supervivencia global y disminuyendo el riesgo de transformacién a leucemia aguda. El objetivo fue aplicar
la técnica de hibridacion in situ fluorescente (FISH) en pacientes diagnosticados de SMD primario en los que
el analisis de citogenética convencional (CC) habia mostrado un cariotipo normal, ausencia de metafases o
un cariotipo anémalo sin evidencia de -7 0 7q-.

Pacientes y métodos: Se han estudiado un total de 810 pacientes diagnosticados de SMD (OMS, 2008)
sin tratamiento previo y con resultado de CC. Los casos incluidos provenian de 14 centros integrantes del
Grupo Cooperativo Espanol de Citogenética Hematoldgica (GCECGH). 755 pacientes no tenian evidencia
citogenética de =7 o 7g- y se disponia de un grupo control (n=55): SMD con -7 o 7q- por CC. La técnica
de FISH se aplicé con la sonda LSID75486 7q31/CEP 7 (Abbott Molecular Inc, USA). Para su valoracién se
analizaron un minimo de 200 nicleos por caso. Los puntos de corte para positividad fueron referidos por
cada laboratorio participante (5-10%).

Resultados: La aplicacion del FISH ha permitido detectar 33 casos (4.4 %) con -7/7q- (Tabla 1). La ma-
yoria de pacientes con FISH -7/7g- positivo presentaban una clasificacion segtin la OMS 2008 de: citopenia
refractaria con displasia multilinea (n=13), anemia refractaria con exceso de blastos (AREB) tipo 1 (n=9) y
tipo 2 (n=10) y no clasificable (n=1). Teniendo en cuenta la estratificacién prondstica del cariotipo segin
el IPSS, 13 pacientes presentaban un cariotipo de buen pronédstico, 3 de pronéstico intermedio, 8 de mal
prondstico y 9 no clasificables. Con los nuevos datos de FISH, todos se reclasificarian en la categoria cito-
genética de mal pronéstico. En el grupo control (pacientes -7/7q- por CC) el FISH no demostr6 -7/7q- en
8 (14.5%) de los 55 pacientes.

Conclusiones: La aplicacion del FISH ha permitido detectar -7 o 7q- no observadas mediante CC en un
4.5% de los pacientes, siendo mayor el numero de casos con deleciones que con monosomias. Se reco-
mienda aplicar FISH de 7q en pacientes con implicacién del cromosoma 7 en el cariotipo.
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