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ESTUDIO DE LOS SINDROMES MIELODISPLASICOS MEDIANTE MICROARRAYS
GENETICOS DE ALTA DENSIDAD
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Introduccién: Las alteraciones citogenéticas en los Sindromes Mielodisplasicos (SMD) son el
factor prondstico mas importante por lo que su determinacion es clave en estos enfermos. Sin
embargo, en algunos SMD no es posible obtener informacién por citogenética convencional y en
otros casos el nimero de metafases analizadas no es suficiente.

Objetivo: Determinar la presencia de cambios gendmicos (ganancias, pérdidas y amplificaciones)
que se producen en los SMD mediante arrays de CGH (aCGH).

Pacientes/métodos: Se han analizado 175 SMD mediante aCGH. En todos los casos se reali-
zaron estudios de citogenética convencional (CC). Posteriormente todas las alteraciones fueron
confirmadas mediante FISH. En 19 casos no se obtuvo crecimiento, 9 tenfan menos de 10 meta-
fases analizables, en 25 casos solo se pudieron analizar entre 10 y 20 mitosis y en 122 casos eran
valorables mas de 20 mitosis. Todos los enfermos se hibridaron con el array de 135k de Nimble-
Gen, que contene 135.000 oligonucledtidos especificos. Los datos se analizaron con los programas
NimbleScan v2.6, SignalMap v1.9 y CGHWeb.

Resultados: De los 156 SMD con metafases analizables, 128 casos tenian un cariotipo normal
y 28 un cariotipo patoldgico. Los estudios de aCGH confirmaron los hallazgos obtenidos con las
técnicas convencionales en el 90% de los casos. El estudio de aCGH de los casos con cariotipo
normal confirmé el 95% de los resultados en los enfermos con més de 20 metafases analizadas
por CC, el 88% en los que tenian entre 10 y 20 metafases estudiadas, mientras que sélo el 75% de
los enfermos con menos de 10 metafases analizadas y cariotipo normal no presentaban cambios
por aCGH. El estudio de aCGH de los 28 casos con cariotipo patolégico, corroboré 25 de las 44
alteraciones observadas por CC. La mayoria de las alteraciones sélo observadas por CC estaban
presentes en un numero bajo de metafases. Sin embargo, mediante los aCGH se detectaron 46
alteraciones no observadas por CC. La mayoria de estos cambios se observaron en los casos con
cariotipo patolégico e inclufan pérdidas en 5q, 12p y 20q. En el anlisis de los 19 casos sin mitosis
analizables, los aCGH fueron normales en 12 (63%) y patolégicos en 7 (37%), en los que las alte-
raciones mds frecuentes fueron pérdidas en 5q (57%), 4q (28%), 7q (28%) y 13q (28%). Ademas,
3 casos presentaron un cariotipo complejo.

Conclusiones: El estudio de los SMD mediante arrays genémicos es una herramienta accesible,
complementaria a la citogenética convencional y FISH, especialmente en los casos sin crecimiento
o con pocas metafases analizables. Ademads, el estudio mediante aCGH permite la deteccion de
alteraciones no observadas mediante las técnicas convencionales.
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