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El desarrollo de las técnicas de citogenética molecular ha permitido la descripcién de
un gran numero de alteraciones cromosdmicas recurrentes en el mieloma multiple
(MM). Algunas de estas alteraciones, como la t(4;14)(p16;932) o la t(14;16)(q32;923),
asi como las deleciones 13q y las deleciones del gen TP53 confieren un pronéstico
desfavorable. Sin embargo, para la completa caracterizacion de la base genética del
MM es necesaria la descripcion de nuevas alteraciones cromosémicas que puedan
estar implicadas en la patogénesis del MM.

En el presente estudio, hemos caracterizado mediante cariotipo espectral (SKY) y
FISH 11 casos de MM en los que analisis previos de bandas G revelaron cariotipos
complejos. Los analisis de SKY permitieron redefinir las alteraciones detectadas
mediante bandas G en todos los casos estudiados. Los puntos de rotura
cromosoémicos mas recurrentemente encontrados fueron: Xp11, 8g24, 11g13, 12q13,
13921 y 14932. Ademas, la combinacién de SKY y FISH permitié la identificacion de
un grupo de pacientes que presentaron reordenamientos en 22q11.2, que sin
embargo, no afectaban al gen de la cadena ligera de las inmunoglobulinas lambda
(IGL). Estos resultados sugieren la presencia de otro(s) gen(es) en dicha banda
cromosomica que podrian estar implicados en la patogénesis del MM. Por otro lado,
hemos identificado la banda cromosémica 1p13 como nuevo partner de una
translocacion de los genes de las inmunoglobulinas, como resultado de una
t(1;2)(p13;p21). Finalmente, los analisis de FISH han permitido detectar deleciones
intersticiales en 13q14 y 17p13 asi como translocaciones cripticas del gen IGH, que no
fueron detectadas previamente ni mediante bandas G, ni mediante SKY.

En resumen, los resultados del presente trabajo sugieren la existencia de nuevas
alteraciones cromosomicas recurrentes que podrian estar implicadas en la
patogénesis del MM. Ademas, nuestros resultados senalan la importancia de la
combinacion de las técnicas de bandeo cromosomico, el SKY y el FISH para alcanzar
una interpretacion completa de las alteraciones cromosdmicas en las neoplasias de
células plasmaticas.
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