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Introduccién: La leucemia mieloide aguda (LMA) es una neoplasia hematoldgica heterogénea que
es el resultado de una expansion clonal de células inmaduras de la médula ésea (MO). Durante los
Ultimos 30 afos se ha realizado un avance muy importante en el conocimiento de las bases gené-
ticas de las LMA. Anomalias cromosémicas recurrentes, fusiones génicas, pérdidas y ganancias de
material genético cripticas y mutaciones han sido descritas en LMA. La deteccion de las diferentes
anomalias genéticas requiere el uso de diferentes técnicas diagnésticas.

Objetivo: Evaluar y comparar la informacién obtenida con las diferentes técnicas diagndsticas,
citogenética convencional, hibridacién i situ fluorescente (FISH) y biologia molecular, en el diag-
néstico de las LMA.

Pacientes y métodos: Entre diciembre 2002 hasta enero 2009, se realizaron 77 estudios cito-
genéticos en muestras de MO de pacientes diagnosticados de una LMA de novo en el Servicio de
Hematologia del Hospital Clinico de Barcelona. Las muestras fueron procesadas mediante método
directo o cultivo de 24 horas sin estimulador y todas las muestras fueron estudiadas mediante cito-
genética convencional. Se realizaron 100 estudios de FISH y 99 estudios moleculares.

Resultados: Se obtuvo el cariotipo en el 91% (70/77) de los pacientes, de los cuales el 47% (33/70)
presentaban una anomalia cromosémica. El cariotipo fue complejo en el 9% (3/33) y monosémico
en el 15 % (5/33) de los casos. Comparandolos con los estudios de citogenética convencional,
los estudios de FISH incrementaron la deteccion de anomalias cromosomicas en un 17% (13/77),
especialmente en los casos con cariotipo normal o en casos sin resultado citogenético. Los estudios
moleculares aportaron nueva informacién en un 36% de los casos, detectandose 10 nuevas fusio-
nes génicas y 18 mutaciones que implicaban los genes FLT3 y NPM1.

Conclusiones: Los estudios de FISH y moleculares son importantes para complementar los estu-
dios de citogenética convencional, ya que aportan nueva informacion sobre la presencia de genes
de fusién y mutaciones génicas, que son relevantes en el prondstico de la neoplasia. Estas técnicas
deberfan estar disponibles en todos los laboratorios implicados en el diagndstico de las LAM para
poder realizar un diagnéstico preciso de esta neoplasia.



