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Antecedentes: Los sindromes mielodisplasicos (SMD) son un grupo heterogéneo de neoplasias
hematopoyéticas caracterizadas por la presencia de citopenia(s), displasia en >1 de las lineas mie-
loides y un riesgo incrementado de evolucion a leucemia aguda. Las alteraciones cromosomicas de-
tectadas por citogenética convencional (CC) tienen utilidad diagnostica, prondstica y terapéutica.
En algunos pacientes, la CC resulta no valorable por la ausencia o el bajo nimero de metafases ana-
lizadas. En estos casos, el indice prondstico internacional (IPSS) no puede ser aplicado. La técnica
de hibridacién in situ fluorescente (FISH) puede complementar la informacién citogenética aunque
su utilidad esta limitada a las sondas aplicadas. El estudio citogenético mediante single nucleotide
polymorphism array (SNP-A), que sélo requiere la extraccion de ADN, puede ser de utilidad en
este subgrupo de pacientes. Nuestro objetivo fue aplicar la técnica de SNP-A en pacientes con SMD
cuyo estudio citogenético fuera no valorable.

Pacientes y métodos: Se estudiaron mediante SNP- A (Genome-Wide Human SNP Array 6.0, Affy-
metrix®) 22 SMD primarios de los cuales no se habian obtenido mitosis (n=21) o con <10 metafases
analizables (n=1). Catorce casos pertenecian al estudio INBIOMED HEMA-001/2006. El ADN se ex-
trajo al diagnédstico a partir de sangre periférica (SP) (n=14) o de médula ésea (n=8). El analisis se llevd
a cabo siguiendo los criterios de exclusion descritos por Maciejewski et al. (Br ] Haematol, 2009).

Resultados: Se detectaron alteraciones en el nimero de copias (CNAs) y disomias uniparentales
(UPDs) en 9 (40.9%) pacientes (Tabla 1). En 7 de éstos, las alteraciones se detectaron en SP. En
cuanto a las alteraciones caracteristicas de los SMD, 3 casos mostraban del (5q) (comprobado por
FISH) y 2 tenian 7q afectado (una delecion y una UPD). Un caso presentaba del (5q) por FISH
que no se objetivé por SNP-A, probablemente en relacion con la escasa carga tumoral. En 3 ca-
sos se describieron > 3 alteraciones. Dado que en estos pacientes no se disponia de informacion
citogenética, el Gnico indice prondstico aplicable era el Indice Pronéstico Espafiol. Usando los
resultados de los SNP-A y aplicandolos al IPSS, dos casos (n°2 y n°12) se reclasificarian de forma
tentativa en una categoria de peor pronodstico.

Conclusiones: 1) La deteccion de UPDs y CNAs podria contribuir a la estratificacién pronéstica
de los SMD CC no valorable, aunque su verdadero impacto debe ser definido en series mas am-
plias. 2) Nuestros resultados muestran que la técnica de SNP-A puede ser aplicada en muestras

de SP.

(ver tabla en pdgina siguiente)
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Tabla 1 (PO-303)
Io Diagnostico Muest Citogenética FISH 5 Resuhados SNP arays
71 (OMS 2008) HEH convencional (VIO) g Pérdida Ganancia Disomia uniparental
1 CRDU SP No mitosis Negativo No No ”3q25;}(£§roy([\]glélj\l5,)TERC,
4p15.32p13
2 CRDM SP No mitosis Negativo No No 6q23.2q26 (MYB)
7q31.2q34
3 CRDM SP No mitosis Negativo No No No
4 SMD-1 SP No mitosis Delecionado |  3pterp24.3 (FANC2) 5q12.3¢33.3 No No
5 CRDM SP 46,XX(8] Negativo No No No
6 AREB-1 SP No mitosis Negativo No No 3q23q26.1(MLF1)
7 CRDM SP No mitosis Negativo No No No
5q13.1935.3 7q22.1936.3
8 AREB-1 SP No mitosis | Delecionado 11 5% ? 9}(?9}2% 23 11%311{11% ?122(}(3%2 i%g%j%gz% %Sg 17pterp12
CDAN1) Cr.18’ got-0g9:-
9 CRDM SP No mitosis Negativo No No No
10 CRDU MO No mitosis Delecionado 5q22.133.3 No No
1 CRDU MO No mitosis Negativo No No No
2q31.1¢35 (CASP10)
12 CRDM SP No mitosis Negativo No No op15.2p12
10p15.3p14
13 CRDM SP No mitosis Negativo No No No
14 ARSA SP No mitosis Negativo No No No
15 CRDM SP No mitosis Negativo No Cr.X No
16 AREB-2 MO No mitosis Negativo No No No
17 ARSA MO No mitosis Negativo No No No
18 AREB-2 SP No mitosis Negativo No No No
19 CRDM MO No mitosis Negativo No No No
20 Sindrome 5¢- | MO No mitosis Ddeé:ezii)g}j- No No No
21 CRDM MO No mitosis Negativo No No 11q14.1923.1
22 CRDM MO No mitosis Negativo No No No
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