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Patrón clínico y citogenético en pacientes 
con síndrome mielodisplásico en 
Cúcuta (Norte de Santander, Colombia)

Resumen

Los síndromes mielodisplásicos (SMD) son neoplasias clonales de pronóstico variable de acuerdo con 
estratificación. La citogenética es clave en diagnóstico y pronóstico. 
Población y métodos: en UHE estudiamos 81 pacientes con SMD. Caracterización clínica, laboratorio, 
IPSS-R, mortalidad, análisis citogenético con descripción de anomalías clonales típicas y atípicas de SMD. 

Resultados: la media etaria fue de 71 años, con predominio femenino. El subtipo más frecuente fue SMD 
con displasia multilinaje y displasia unilineal, y la manifestación más común fue anemia. Hubo mayor 
proporción de casos con riesgo bajo e intermedio (IPSS-R). La media de seguimiento no mostró diferen-
cias entre grupos (p = 0,18). La sobrevida global a cinco años fue del 79%. La progresión a LMA se dio 
en un 9,8%. La mayor cantidad de decesos fueron en grupos de muy alto (85%) y alto riesgo (50%). La 
citogenética se presentó con el 72% de índice mitótico en 24 horas. El cariotipo clonal fue del 43% con 
53 alteraciones de 81 estudios, siendo complejo en un 8,6%. Las anomalías numéricas y estructurales 
más frecuentes fueron: del(5q) y -Y 6,1%, del(20q), del(11q), del(17p) y +8 en el 3,7%. También, encon-
tramos anomalías citogenéticas no típicas de SMD, como -22, -13-11, del(10q), 14p+, 15q+, en el 1,2%.

Conclusiones: subtipos de SMD, citopenias, IPSS-R, mortalidad, alteraciones citogenéticas estructurales y 
numéricas guardan correlación con la literatura. La presencia de alteraciones citogenéticas atípicas plantea 
mayor evaluación y expansión en bases de datos internacionales.
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Abstract

Myelodysplastic syndromes (MDS) are clonal neoplasms of variable prognosis according to stratification. 
Cytogenetics is key in diagnosis and prognosis.

Population and methods: At UHE we studied 81 patients with MDS. Clinical characterization, laboratory, 
IPSS-R, mortality, cytogenetic analysis with description of typical clonal anomalies and atypical SMD.

Results: Mean age 71 years, with female predominance. Most frequent subtype was SMD with multili-
neage dysplasia and unilineal dysplasia, anemia was the most common manifestation. Higher proportion 
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of low and intermediate risk cases (IPSS-R). Mean follow-up did not show differences between groups 
(p = 0.18). Overall 5-year survival was 79%. Progression to AML in 9.8%. Increased number of deaths 
in very high (85%) and high risk (50%) groups. Cytogenetics with 72% mitotic index at 24 hours. Clonal 
karyotype 43% with 53 alterations of 81 studies, being complex in 8.6%. (5q) and -Y 6.1%, (20q), (11q), 
(17p) and +8 in 3.7%. We found cytogenetic abnormalities not typical of MDS as: -22, -13-11, from (10q), 
14p+, 15q+ at 1.2%.

Conclusions: Subtypes of MDS, cytopenias, IPSS-R, mortality, structural and numerical cytogenetic altera-
tions; correlate with the literature. Presence of atypical cytogenetic alterations deserves more evaluation 
and expansion in international database.
Key words: Myelodysplastic syndrome, cytogenetics, Colombia.

Introducción
Los síndromes mielodisplásicos (SMD) son un grupo 

heterogéneo de trastornos neoplásicos clonales hema-
topoyéticos caracterizados por hemopoyesis ineficaz 
y displasia, con reducción cuantitativa y funcional 
de glóbulos rojos, leucocitos y plaquetas, resultando 
en manifestaciones clínicas de anemia, sangrados e 
infecciones1,2. Los SMD ocurren más comúnmente en 
adultos mayores y pueden ocurrir de novo o surgir 
después de exposición a terapia mutagénica (radiación, 
quimioterapia, inmunosupresores), resultando en SMD 
secundario con selección de clones hematopoyéticos 
resistentes a terapia3,4.

El diagnóstico debe considerarse en caso de 
citopenia(s) inexplicada(s). Es importante la integración 
diagnóstica con evaluación del frotis de sangre perifé-
rica y aspirado medular para documentar líneas displá-
sicas hematopoyéticas; además, evaluar alteraciones 
clonales citogenéticas, en citometría de flujo y nivel de 
biología molecular5. La patobiología de los SMD es com-
pleja y no completamente entendida, se han implicado 
alteraciones en la función del microambiente medular o 
en sus células troncales6. El desarrollo de SMD implica 
una serie de cambios genéticos que comprometen el 
crecimiento y la diferenciación de células hematopoyéti-
cas, dando como resultado una acumulación de células 
mieloides anormales e inmaduras y la consiguiente falla 
medular, y en una segunda fase acumular daño clonal, 
que podría desencadenar leucemia aguda7,8. Los avan-
ces en la identificación de anomalías cromosómicas y 
genéticas recurrentes han proporcionado información 
sobre la patobiología de los SMD, capaz de identificar 
pacientes con mayor probabilidad de desarrollar LMA, 
ya sea en casos de SMD primario o secundario a qui-
mioterapia o radioterapia9-11.

Se debe destacar que cerca del 25% al 70% de 
las pruebas citogenéticas procesadas en otras lo-
calidades de Colombia son informadas como nor-
males, afectando el valor diagnóstico y pronóstico 
por este medio12. En UHE se realizan estudios en 
el laboratorio de genética de nuestra institución, 
aportando al escenario local herramientas clave 
en el estudio de la enfermedad, considerando la 
optimización del recurso con base en la calidad de 
la muestra, transporte y tiempo de procesamiento. 

Son nuestros objetivos en el presente estudio 
describir las variables clínicas, identificar subti-
pos más frecuentes de SMD, estratificación por 
IPSS-R13, y evaluar mortalidad por grupos. En el 
área paraclínica, establecer calidad en muestras 
citogenéticas con índice mitótico a las 24 y 72 
horas, reporte de cariotipos normales y proporción 
de aquellos con expresión clonal, frecuencias de 
anomalías cromosómicas numérica y estructu-
ral propias de SMD, así como documentación 
de anomalías citogenéticas poco frecuentes, 
haciendo comparación con datos nacionales e 
internacionales.

Población y métodos
Fueron evaluadas historias clínicas electrónicas de 

manual de procesos operativos (MPO, 03-F-03-3) de 
pacientes procedentes de la Unidad Hematológica 
Especializada en La Riviera, Cúcuta (Norte de Santan-
der), de manera retrospectiva, durante un período de 
ocho años, desde el año 2009 hasta 2017, en forma 
de un estudio descriptivo de una serie de casos, 
ingresados en modo consecutivo, en muestreo por 
conveniencia, seleccionando casos que cumplieran 
criterios de inclusión y exclusión. 



REVISTA COLOMBIANA DE HEMATOLOGÍA Y ONCOLOGÍA10

Patrón clínico y citogenético en pacientes 
con síndrome mielodisplásico en 
Cúcuta (Norte de Santander, Colombia)

Resumen

Los síndromes mielodisplásicos (SMD) son neoplasias clonales de pronóstico variable de acuerdo con 
estratificación. La citogenética es clave en diagnóstico y pronóstico. 
Población y métodos: en UHE estudiamos 81 pacientes con SMD. Caracterización clínica, laboratorio, 
IPSS-R, mortalidad, análisis citogenético con descripción de anomalías clonales típicas y atípicas de SMD. 

Resultados: la media etaria fue de 71 años, con predominio femenino. El subtipo más frecuente fue SMD 
con displasia multilinaje y displasia unilineal, y la manifestación más común fue anemia. Hubo mayor 
proporción de casos con riesgo bajo e intermedio (IPSS-R). La media de seguimiento no mostró diferen-
cias entre grupos (p = 0,18). La sobrevida global a cinco años fue del 79%. La progresión a LMA se dio 
en un 9,8%. La mayor cantidad de decesos fueron en grupos de muy alto (85%) y alto riesgo (50%). La 
citogenética se presentó con el 72% de índice mitótico en 24 horas. El cariotipo clonal fue del 43% con 
53 alteraciones de 81 estudios, siendo complejo en un 8,6%. Las anomalías numéricas y estructurales 
más frecuentes fueron: del(5q) y -Y 6,1%, del(20q), del(11q), del(17p) y +8 en el 3,7%. También, encon-
tramos anomalías citogenéticas no típicas de SMD, como -22, -13-11, del(10q), 14p+, 15q+, en el 1,2%.

Conclusiones: subtipos de SMD, citopenias, IPSS-R, mortalidad, alteraciones citogenéticas estructurales y 
numéricas guardan correlación con la literatura. La presencia de alteraciones citogenéticas atípicas plantea 
mayor evaluación y expansión en bases de datos internacionales.

Palabras clave: síndrome mielodisplásico, citogenética, Colombia.

Abstract

Myelodysplastic syndromes (MDS) are clonal neoplasms of variable prognosis according to stratification. 
Cytogenetics is key in diagnosis and prognosis.

Population and methods: At UHE we studied 81 patients with MDS. Clinical characterization, laboratory, 
IPSS-R, mortality, cytogenetic analysis with description of typical clonal anomalies and atypical SMD.

Results: Mean age 71 years, with female predominance. Most frequent subtype was SMD with multili-
neage dysplasia and unilineal dysplasia, anemia was the most common manifestation. Higher proportion 

 Juan Carlos Serrano1, Carlos Roberto Varón Jaimes2, Ana Teresa Govin3, Gabriel Celis4, Luz Karine Maldonado5, 
 Javier Pacheco6

1 Médico cirujano, especialista en Medicina Interna y Hematología. Unidad Hematológica Especializada. Cúcuta (UHE) (Colombia). 
2 Médico cirujano, especialista en Medicina Interna y Hematología. Director Médico, Unidad Hematológica Especializada. Cúcuta (UHE) (Colombia).
3 Médico cirujano, especialista en Medicina Interna y Hematología. Servicio de Hematología, Unidad Hematológica Especializada. Cúcuta (UHE) (Colombia).
4 Bacteriólogo. Departamento de Citogenética, Unidad Hematológica Especializada. Cúcuta (UHE) (Colombia).
5 Bacterióloga. Departamento de Citogenética, Unidad Hematológica Especializada. Cúcuta (UHE) (Colombia).
6 Médico cirujano, especialista en Medicina Interna y Oncohematología. Departamento de Oncología, Hospital San José de Bogotá.

DATOS DE CONTACTO

ARTÍCULOS ORIGINALES

Clinical and cytogenetic pattern in patients with myelodysplasic syndrome in Cúcuta (Norte 
de Santander, Colombia)

Recibido: 4 de septiembre de 2017; aceptado: 13 de febrero de 2018

Correspondencia: Juan Carlos Serrano Casas. Correo electrónico: jserranocasas@gmail.com

PATRÓN CLÍNICO Y CITOGENÉTICO EN PACIENTES CON SÍNDROME MIELODISPLÁSICO EN CÚCUTA (NORTE DE SANTANDER, COLOMBIA)
Juan Carlos Serrano, Carlos Roberto Varón Jaimes, Ana Teresa Govin, Gabriel Celis, Luz Karine Maldonado, Javier Pacheco

11JULIO 2018 • VOLUMEN 5 - NÚMERO 1

of low and intermediate risk cases (IPSS-R). Mean follow-up did not show differences between groups 
(p = 0.18). Overall 5-year survival was 79%. Progression to AML in 9.8%. Increased number of deaths 
in very high (85%) and high risk (50%) groups. Cytogenetics with 72% mitotic index at 24 hours. Clonal 
karyotype 43% with 53 alterations of 81 studies, being complex in 8.6%. (5q) and -Y 6.1%, (20q), (11q), 
(17p) and +8 in 3.7%. We found cytogenetic abnormalities not typical of MDS as: -22, -13-11, from (10q), 
14p+, 15q+ at 1.2%.

Conclusions: Subtypes of MDS, cytopenias, IPSS-R, mortality, structural and numerical cytogenetic altera-
tions; correlate with the literature. Presence of atypical cytogenetic alterations deserves more evaluation 
and expansion in international database.
Key words: Myelodysplastic syndrome, cytogenetics, Colombia.

Introducción
Los síndromes mielodisplásicos (SMD) son un grupo 

heterogéneo de trastornos neoplásicos clonales hema-
topoyéticos caracterizados por hemopoyesis ineficaz 
y displasia, con reducción cuantitativa y funcional 
de glóbulos rojos, leucocitos y plaquetas, resultando 
en manifestaciones clínicas de anemia, sangrados e 
infecciones1,2. Los SMD ocurren más comúnmente en 
adultos mayores y pueden ocurrir de novo o surgir 
después de exposición a terapia mutagénica (radiación, 
quimioterapia, inmunosupresores), resultando en SMD 
secundario con selección de clones hematopoyéticos 
resistentes a terapia3,4.

El diagnóstico debe considerarse en caso de 
citopenia(s) inexplicada(s). Es importante la integración 
diagnóstica con evaluación del frotis de sangre perifé-
rica y aspirado medular para documentar líneas displá-
sicas hematopoyéticas; además, evaluar alteraciones 
clonales citogenéticas, en citometría de flujo y nivel de 
biología molecular5. La patobiología de los SMD es com-
pleja y no completamente entendida, se han implicado 
alteraciones en la función del microambiente medular o 
en sus células troncales6. El desarrollo de SMD implica 
una serie de cambios genéticos que comprometen el 
crecimiento y la diferenciación de células hematopoyéti-
cas, dando como resultado una acumulación de células 
mieloides anormales e inmaduras y la consiguiente falla 
medular, y en una segunda fase acumular daño clonal, 
que podría desencadenar leucemia aguda7,8. Los avan-
ces en la identificación de anomalías cromosómicas y 
genéticas recurrentes han proporcionado información 
sobre la patobiología de los SMD, capaz de identificar 
pacientes con mayor probabilidad de desarrollar LMA, 
ya sea en casos de SMD primario o secundario a qui-
mioterapia o radioterapia9-11.

Se debe destacar que cerca del 25% al 70% de 
las pruebas citogenéticas procesadas en otras lo-
calidades de Colombia son informadas como nor-
males, afectando el valor diagnóstico y pronóstico 
por este medio12. En UHE se realizan estudios en 
el laboratorio de genética de nuestra institución, 
aportando al escenario local herramientas clave 
en el estudio de la enfermedad, considerando la 
optimización del recurso con base en la calidad de 
la muestra, transporte y tiempo de procesamiento. 

Son nuestros objetivos en el presente estudio 
describir las variables clínicas, identificar subti-
pos más frecuentes de SMD, estratificación por 
IPSS-R13, y evaluar mortalidad por grupos. En el 
área paraclínica, establecer calidad en muestras 
citogenéticas con índice mitótico a las 24 y 72 
horas, reporte de cariotipos normales y proporción 
de aquellos con expresión clonal, frecuencias de 
anomalías cromosómicas numérica y estructu-
ral propias de SMD, así como documentación 
de anomalías citogenéticas poco frecuentes, 
haciendo comparación con datos nacionales e 
internacionales.

Población y métodos
Fueron evaluadas historias clínicas electrónicas de 

manual de procesos operativos (MPO, 03-F-03-3) de 
pacientes procedentes de la Unidad Hematológica 
Especializada en La Riviera, Cúcuta (Norte de Santan-
der), de manera retrospectiva, durante un período de 
ocho años, desde el año 2009 hasta 2017, en forma 
de un estudio descriptivo de una serie de casos, 
ingresados en modo consecutivo, en muestreo por 
conveniencia, seleccionando casos que cumplieran 
criterios de inclusión y exclusión. 



PATRÓN CLÍNICO Y CITOGENÉTICO EN PACIENTES CON SÍNDROME MIELODISPLÁSICO EN CÚCUTA (NORTE DE SANTANDER, COLOMBIA)
Juan Carlos Serrano, Carlos Roberto Varón Jaimes, Ana Teresa Govin, Gabriel Celis, Luz Karine Maldonado, Javier Pacheco

REVISTA COLOMBIANA DE HEMATOLOGÍA Y ONCOLOGÍA12

Criterios de inclusión
• Edad mayor de 18 años con citopenias inexpli-

cables en uno o más contajes sanguíneos y elementos 
de la médula ósea, con valores definidos en: hemoglo-
bina <10 g/dl (100 g/l); recuento absoluto de neutrófilos 
<1,8 x 109/l (<1.800/microl); plaquetas <100 x 109/l 
(<100.000/microl). Displasia significativa (≥10% de 
precursores eritroides, granulocitos o megacariocitos) 
mediante estudio de extendido de frotis de sangre 
periférica, aspiración de médula ósea y biopsia de 
médula ósea en ausencia de otras causas de displasia. 
Citometría de flujo: fenotipo aberrante en MO sugestivo 
de clonalidad (criterios de Ogata y OMS 2016). Estudio 
citogenético de UHE procesados en período menor a 
seis horas, bajo metodología estandarizada del Ameri-
can College of Medical Genetics y del ISCN14-16. Estudios 
FISH (-7, 5q-, 20q-).

Criterios de exclusión
Casos pediátricos, LMA por contaje de blastos mayor 

al 19% en SP o MO, presencia de sarcoma granulocítico 
o ciertas anomalías genéticas: t(8;21), inv(16) y t(15;17) 
son diagnóstico de LMA, independiente del recuento 
de blastos10; pacientes con criterios de ICUS ‘citopenia 
idiopática de significado indeterminado’ o de CHIP 
‘hematopoyesis clonal de potencial indeterminado’; uso 
de fármacos como el factor estimulante de colonias de 
granulocitos, ácido valproico, micofenolato, ganciclovir 
y alemtuzumab, etc.; presencia de VIH, exceso de zinc, 
déficit de cobre, anemias megaloblásticas, LMC, neo-
plasias mielodisplásicas/mieloproliferativas. 

Los pacientes confirmados como SMD fueron clasi-
ficados bajo el sistema de la Organización Mundial de 
la Salud (actualización 20165) (ver tabla 1). Así mismo, 
se estratificó por Sistema de Puntuación Pronóstica 
Internacional (Revised International Prognostic Scoring 
System)13. Se establecieron los antecedentes de expo-
sición a tóxicos (alcohol, tabaco, bencenos, etc.) y si 
había tratamiento quimioterápico previo en contexto 
de patología hematooncológica previa. Se investigó 
uso de agentes terapéuticos EPO, GM-CSF, azacitidina, 
decitabina y lenalidomida, especificando el número 
de ciclos y respuesta. Se determinó sobrevida global a 
cinco años en grupos de bajo y alto riesgo de IPSS-R. 
Se analizan variables en frecuencias y comparación de 
medias por Anova. Los datos fueron estudiados con 
paquete estadístico SPSS 19.

Resultados
De 106 pacientes evaluados con citopenias inexpli-

cables para ser incluidos en el protocolo, se descartaron 
17 pacientes por no cumplir con los criterios de inclusión 
(ver figura 1).

106 casos elegibles

3 CHIP

5 SMD/NMPC

2 LMMC

17 sin criterios
de SMD

9 con historial
incompleto o

perdido en
seguimiento

81 con criterios
de�nidos de SMD

Pacientes excluidos por no cumplir con criterios de síndrome mielodisplásico 
(SMD), hemopoyesis clonal de potencial indeterminado (CHIP), síndrome 
mielodisplásico/neoplasia mieloproliferativa crónica (SMD/NMPC), leucemia 
mielomonocítica crónica (LMMC)

Figura 1. Número de casos con citopenias sospechosas de síndrome mielodisplásico 
evaluados en Unidad Hematológica Especializada.

Se encontró un total de 81 pacientes con criterios de 
síndrome mielodisplásico, siendo 47 pacientes femeni-
nos (58%) y 34 masculinos (42%), con media de edad 
71 ± 12,60 años (rango de 37-85, primer cuartil en 60, 
tercer cuartil en 78), donde el 77,7% tenía edad mayor 
a 60 años. La manifestación clínica predominante fue la 
anemia en el 91% (74 casos), pancitopenia en el 18,5% 
(15 casos), trombocitopenia aislada en el 4,9% (4 casos) 
y leucopenia aislada en el 7,4% (6 casos). Los subtipos 
de la Organización Mundial de la Salud más frecuentes 
fueron: SMD con displasia multilinaje, SMD con displasia 
unilinaje anemia refractaria y SMD no clasificable. La 
distribución de casos se presenta en la tabla 1.

Con respecto a factores de riesgo por exposición a 
agentes tóxicos, es importante destacar que un 16% (13 
casos) fueron síndromes mielodisplásicos secundarios a 
quimioterapia, radioterapia e inmunosupresores; y un 
7% (6 casos) se relacionó con la exposición a bencenos.

Alteraciones citogenéticas
Es esencial destacar que en 77 de 81 de los casos 

donde se reporta el número de metafases procesadas, 
se pudieron analizar 20 metafases a las 24 horas en 
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Tabla 1. Distribución de casos de SMD en UHE según clasificación OMS (81 casos) 
2016

Subtipos SMD según OMS 2016 en UHE Casos %

SMD con displasia de una sola serie 22 27,1

Anemia refractaria 18 22,2

Leucopenia refractaria 2 2,4

Trombocitopenia refractaria 2 2,4

SMD con displasia multilinaje 40 49,3

SMD con anillos sideroblásticos y displasia unilinaje (anemia) 1 1,2

SMD con anillos sideroblásticos y displasia multilinaje 1 1,2

SMD con exceso de blastos I 3 3,7

SMD con exceso de blastos II 6 7,4

SMD inclasificable 5 6,1

SMD con delección aislada de 5q- 3 3,7

Total 81 100

cultivo sin estímulo, en el 72,7% de los casos, mostran-
do un alto índice mitótico. El hallazgo más frecuente 
fue el cariotipo normal en el 56,7%, encontrándose 
un 43% (35) de cariotipos anormales con criterios 
de clonalidad, con un total de 53 alteraciones en 81 
muestras procesadas. El cariotipo complejo se pudo 
documentar en el 8,6% (7 casos). Se pudo así mismo 
documentar otras anomalías citogenéticas numéricas 
y estructurales típicas de SMD, siendo más común el 
del(5q) y -Y en el 6,1%, seguidos por del(20q), del(11q), 
del(17p) y trisomía del 8 en el 3,7%. Los datos se resu-
men en la tabla 2.

Se pudieron hallar también otras anomalías citoge-
néticas no típicas de SMD, como -22, -13-11, del(10q), 
14p+, 15q+ en el 1,2%, siendo de baja frecuencia. Se 
evidenció en un caso una t(8:21) y dos con inv(16), que 
se consideraron SMD con evolución clonal a leucemia, 
que finalmente se transformaron en LMA. Desde el 

Tabla 2. Anomalías típicas de síndrome mielodisplásico encontradas en 31 pacientes 
con cariotipo clonal sobre el total de los 81 casos evaluados en UHE

Anomalías CG % N casos

-Y 6,1 5

del(5q) 6,1 5

del(20q) 3,7 3

del(11q) 3,7 3

del(17q) 3,7 3

+8 3,7 3

del(12p) 2,4 2

+19 1,2 1

del(9q) 1,2 1

del(7q) 1,2 1

t(1;3) 1,2 1

Inv(3)/del(3q) 1,2 1

-17 2,4 2

punto de vista molecular, se pudo confirmar en tres 
casos del(5q) aislado, en otro se asoció a cariotipo 
complejo y en otro el FISH no fue realizado.

Estratificación pronóstica en SMD
Bajo sistema de puntuación pronóstica internacional 

IPSS-R, se encontró mayor número de casos en riesgo 
bajo, con un 33,3% (27), y riesgo intermedio, con el 
24,6% (20); al realizar análisis de medias de seguimiento 
en meses por Anova de una vía, no se apreciaron dife-
rencias estadísticamente significativas entre grupos (p 
= 0,18). Los datos en detalle se expresan en la tabla 3.

Tabla 3. Estratificación de riesgo IPSS-R, seguimiento en meses y mortalidad por 
grupos de riesgo en 81 casos de SMD en UHE

Estrato IPSS-R
Muy 
bajo 

riesgo
Bajo 

riesgo
Riesgo 
inter-
medio

Alto 
ries-
go

Muy alto 
riesgo

N casos 17 27 20 10 7

Proporción por grupo % 20,8% 33,3% 24,6% 12,3% 8,6%

Media de seguimiento
(meses)

30,5 ±
30,2

25,2 ±
31,9

21 ±
21

18,5 ±
15,3

11,8 ±
6,9

Mortalidad por grupo % 14% 0 20% 50% 85%

Tratamiento SMD en UHE
La modalidad terapéutica más utilizada fue la eritro-

poyetina en el 54,3% (44 casos) con tasas de respuestas 
del 75%. La terapia hipometilante más empleada fue la 
5-azacitidina en el 27,1% (22 casos), con una mediana 
de ciclos empleados de 8 ± 2,32, en contraste con la 
decitabina en tan solo 3 casos (3,7%), mediana de ci-
clos 6 ± 2,2. La lenalidomida se usó en 3 casos (3,7%), 
mediana de 12±2 y romiplostim en 3 casos. En la tabla 
4 se resumen las modalidades terapéuticas empleadas.

En el seguimiento a 30 meses de los 81 pacientes 
estudiados, 17 (20,9%) habían fallecido: el 9,8% (8 casos) 
presentó falla medular, el 6,1% (5 casos) tuvo evolución a 
leucemia mieloide aguda y el 4,9% (4 casos) fue por otras 
causas. La mayor mortalidad se apreció en el grupo de 
alto muy alto riesgo (85%), alto riesgo (50%), intermedio 
(20%), muy bajo riesgo (14%) (muertes no asociadas a 
SMD) y bajo riesgo (0%). La sobrevida global del grupo 

Tabla 4. Opciones terapéuticas utilizadas en 75 casos de SMD en UHE con indicación 
de tratamiento, de un total de 81 casos (6 pacientes sin criterios para tratamiento) 

Tratamiento % Casos

Eritropoyetina 54,3% 44

5-azacitidina 27,1% 22

Decitabina 3,7% 3

Lenalidomida 3,7% 3

Romiplostim 3,7% 3
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Criterios de inclusión
• Edad mayor de 18 años con citopenias inexpli-

cables en uno o más contajes sanguíneos y elementos 
de la médula ósea, con valores definidos en: hemoglo-
bina <10 g/dl (100 g/l); recuento absoluto de neutrófilos 
<1,8 x 109/l (<1.800/microl); plaquetas <100 x 109/l 
(<100.000/microl). Displasia significativa (≥10% de 
precursores eritroides, granulocitos o megacariocitos) 
mediante estudio de extendido de frotis de sangre 
periférica, aspiración de médula ósea y biopsia de 
médula ósea en ausencia de otras causas de displasia. 
Citometría de flujo: fenotipo aberrante en MO sugestivo 
de clonalidad (criterios de Ogata y OMS 2016). Estudio 
citogenético de UHE procesados en período menor a 
seis horas, bajo metodología estandarizada del Ameri-
can College of Medical Genetics y del ISCN14-16. Estudios 
FISH (-7, 5q-, 20q-).

Criterios de exclusión
Casos pediátricos, LMA por contaje de blastos mayor 

al 19% en SP o MO, presencia de sarcoma granulocítico 
o ciertas anomalías genéticas: t(8;21), inv(16) y t(15;17) 
son diagnóstico de LMA, independiente del recuento 
de blastos10; pacientes con criterios de ICUS ‘citopenia 
idiopática de significado indeterminado’ o de CHIP 
‘hematopoyesis clonal de potencial indeterminado’; uso 
de fármacos como el factor estimulante de colonias de 
granulocitos, ácido valproico, micofenolato, ganciclovir 
y alemtuzumab, etc.; presencia de VIH, exceso de zinc, 
déficit de cobre, anemias megaloblásticas, LMC, neo-
plasias mielodisplásicas/mieloproliferativas. 

Los pacientes confirmados como SMD fueron clasi-
ficados bajo el sistema de la Organización Mundial de 
la Salud (actualización 20165) (ver tabla 1). Así mismo, 
se estratificó por Sistema de Puntuación Pronóstica 
Internacional (Revised International Prognostic Scoring 
System)13. Se establecieron los antecedentes de expo-
sición a tóxicos (alcohol, tabaco, bencenos, etc.) y si 
había tratamiento quimioterápico previo en contexto 
de patología hematooncológica previa. Se investigó 
uso de agentes terapéuticos EPO, GM-CSF, azacitidina, 
decitabina y lenalidomida, especificando el número 
de ciclos y respuesta. Se determinó sobrevida global a 
cinco años en grupos de bajo y alto riesgo de IPSS-R. 
Se analizan variables en frecuencias y comparación de 
medias por Anova. Los datos fueron estudiados con 
paquete estadístico SPSS 19.

Resultados
De 106 pacientes evaluados con citopenias inexpli-

cables para ser incluidos en el protocolo, se descartaron 
17 pacientes por no cumplir con los criterios de inclusión 
(ver figura 1).

106 casos elegibles

3 CHIP

5 SMD/NMPC

2 LMMC

17 sin criterios
de SMD

9 con historial
incompleto o

perdido en
seguimiento

81 con criterios
de�nidos de SMD

Pacientes excluidos por no cumplir con criterios de síndrome mielodisplásico 
(SMD), hemopoyesis clonal de potencial indeterminado (CHIP), síndrome 
mielodisplásico/neoplasia mieloproliferativa crónica (SMD/NMPC), leucemia 
mielomonocítica crónica (LMMC)

Figura 1. Número de casos con citopenias sospechosas de síndrome mielodisplásico 
evaluados en Unidad Hematológica Especializada.

Se encontró un total de 81 pacientes con criterios de 
síndrome mielodisplásico, siendo 47 pacientes femeni-
nos (58%) y 34 masculinos (42%), con media de edad 
71 ± 12,60 años (rango de 37-85, primer cuartil en 60, 
tercer cuartil en 78), donde el 77,7% tenía edad mayor 
a 60 años. La manifestación clínica predominante fue la 
anemia en el 91% (74 casos), pancitopenia en el 18,5% 
(15 casos), trombocitopenia aislada en el 4,9% (4 casos) 
y leucopenia aislada en el 7,4% (6 casos). Los subtipos 
de la Organización Mundial de la Salud más frecuentes 
fueron: SMD con displasia multilinaje, SMD con displasia 
unilinaje anemia refractaria y SMD no clasificable. La 
distribución de casos se presenta en la tabla 1.

Con respecto a factores de riesgo por exposición a 
agentes tóxicos, es importante destacar que un 16% (13 
casos) fueron síndromes mielodisplásicos secundarios a 
quimioterapia, radioterapia e inmunosupresores; y un 
7% (6 casos) se relacionó con la exposición a bencenos.

Alteraciones citogenéticas
Es esencial destacar que en 77 de 81 de los casos 

donde se reporta el número de metafases procesadas, 
se pudieron analizar 20 metafases a las 24 horas en 
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Tabla 1. Distribución de casos de SMD en UHE según clasificación OMS (81 casos) 
2016

Subtipos SMD según OMS 2016 en UHE Casos %

SMD con displasia de una sola serie 22 27,1

Anemia refractaria 18 22,2

Leucopenia refractaria 2 2,4

Trombocitopenia refractaria 2 2,4

SMD con displasia multilinaje 40 49,3

SMD con anillos sideroblásticos y displasia unilinaje (anemia) 1 1,2

SMD con anillos sideroblásticos y displasia multilinaje 1 1,2

SMD con exceso de blastos I 3 3,7

SMD con exceso de blastos II 6 7,4

SMD inclasificable 5 6,1

SMD con delección aislada de 5q- 3 3,7

Total 81 100

cultivo sin estímulo, en el 72,7% de los casos, mostran-
do un alto índice mitótico. El hallazgo más frecuente 
fue el cariotipo normal en el 56,7%, encontrándose 
un 43% (35) de cariotipos anormales con criterios 
de clonalidad, con un total de 53 alteraciones en 81 
muestras procesadas. El cariotipo complejo se pudo 
documentar en el 8,6% (7 casos). Se pudo así mismo 
documentar otras anomalías citogenéticas numéricas 
y estructurales típicas de SMD, siendo más común el 
del(5q) y -Y en el 6,1%, seguidos por del(20q), del(11q), 
del(17p) y trisomía del 8 en el 3,7%. Los datos se resu-
men en la tabla 2.

Se pudieron hallar también otras anomalías citoge-
néticas no típicas de SMD, como -22, -13-11, del(10q), 
14p+, 15q+ en el 1,2%, siendo de baja frecuencia. Se 
evidenció en un caso una t(8:21) y dos con inv(16), que 
se consideraron SMD con evolución clonal a leucemia, 
que finalmente se transformaron en LMA. Desde el 

Tabla 2. Anomalías típicas de síndrome mielodisplásico encontradas en 31 pacientes 
con cariotipo clonal sobre el total de los 81 casos evaluados en UHE

Anomalías CG % N casos

-Y 6,1 5

del(5q) 6,1 5

del(20q) 3,7 3

del(11q) 3,7 3

del(17q) 3,7 3

+8 3,7 3

del(12p) 2,4 2

+19 1,2 1

del(9q) 1,2 1

del(7q) 1,2 1

t(1;3) 1,2 1

Inv(3)/del(3q) 1,2 1

-17 2,4 2

punto de vista molecular, se pudo confirmar en tres 
casos del(5q) aislado, en otro se asoció a cariotipo 
complejo y en otro el FISH no fue realizado.

Estratificación pronóstica en SMD
Bajo sistema de puntuación pronóstica internacional 

IPSS-R, se encontró mayor número de casos en riesgo 
bajo, con un 33,3% (27), y riesgo intermedio, con el 
24,6% (20); al realizar análisis de medias de seguimiento 
en meses por Anova de una vía, no se apreciaron dife-
rencias estadísticamente significativas entre grupos (p 
= 0,18). Los datos en detalle se expresan en la tabla 3.

Tabla 3. Estratificación de riesgo IPSS-R, seguimiento en meses y mortalidad por 
grupos de riesgo en 81 casos de SMD en UHE

Estrato IPSS-R
Muy 
bajo 

riesgo
Bajo 

riesgo
Riesgo 
inter-
medio

Alto 
ries-
go

Muy alto 
riesgo

N casos 17 27 20 10 7

Proporción por grupo % 20,8% 33,3% 24,6% 12,3% 8,6%

Media de seguimiento
(meses)

30,5 ±
30,2

25,2 ±
31,9

21 ±
21

18,5 ±
15,3

11,8 ±
6,9

Mortalidad por grupo % 14% 0 20% 50% 85%

Tratamiento SMD en UHE
La modalidad terapéutica más utilizada fue la eritro-

poyetina en el 54,3% (44 casos) con tasas de respuestas 
del 75%. La terapia hipometilante más empleada fue la 
5-azacitidina en el 27,1% (22 casos), con una mediana 
de ciclos empleados de 8 ± 2,32, en contraste con la 
decitabina en tan solo 3 casos (3,7%), mediana de ci-
clos 6 ± 2,2. La lenalidomida se usó en 3 casos (3,7%), 
mediana de 12±2 y romiplostim en 3 casos. En la tabla 
4 se resumen las modalidades terapéuticas empleadas.

En el seguimiento a 30 meses de los 81 pacientes 
estudiados, 17 (20,9%) habían fallecido: el 9,8% (8 casos) 
presentó falla medular, el 6,1% (5 casos) tuvo evolución a 
leucemia mieloide aguda y el 4,9% (4 casos) fue por otras 
causas. La mayor mortalidad se apreció en el grupo de 
alto muy alto riesgo (85%), alto riesgo (50%), intermedio 
(20%), muy bajo riesgo (14%) (muertes no asociadas a 
SMD) y bajo riesgo (0%). La sobrevida global del grupo 

Tabla 4. Opciones terapéuticas utilizadas en 75 casos de SMD en UHE con indicación 
de tratamiento, de un total de 81 casos (6 pacientes sin criterios para tratamiento) 

Tratamiento % Casos

Eritropoyetina 54,3% 44

5-azacitidina 27,1% 22

Decitabina 3,7% 3

Lenalidomida 3,7% 3

Romiplostim 3,7% 3
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a 30 meses fue del 79%. En los pacientes fallecidos, el 
35% (6) tenía cariotipo normal; el 23% (4), cariotipo 
complejo; y el 11% (2), del20 e -y.

Discusión
Existen muy pocos datos epidemiológicos y esta-

dísticos en relación con el síndrome mielodisplásico en 
Colombia, no obstante la media de edad de nuestra 
serie fue de 71 años, semejante a la media de 75 años 
reportada por Mora y colaboradores en un grupo de 
39 pacientes con SMD del Hospital San José de Bogotá 
entre 2010 y 201412, también similar a lo revelado por un 
grupo argentino con 70 años17, pero estas medias son 
discretamente superiores a las descritas en Norteaméri-
ca, que se ubican en 65 años18. Esto se pudiese explicar 
por una demora al acceso de consultas especializadas en 
países latinoamericanos, en especial en Colombia, con 
mayores procesos administrativos. En cuanto al sexo, en 
la mayoría de reportes se reseña un predominio del sexo 
masculino entre el 55% al 62%12,17-19. En contraste con 
nuestra serie, con predominio del sexo femenino (58%), 
fenómeno explicable por cambios de la demografía re-
gional del Norte de Santander, con una predominancia 
del sexo femenino, debido a incremento de muertes 
por violencia en el contexto de conflictos armados en 
Colombia. En Latinoamérica solo el grupo chileno ha 
mostrado un predominio del sexo femenino20.

Con respecto al subtipo de SMD según la clasifica-
ción de la OMS, no se mostró diferencia en relación 
con estadísticas globales en lo referente a SMD con dis-
plasia multilinaje (51,8%) y SMD con displasia unilinaje 
(28,3%) y anemia refractaria (22,2%)2-6. Sin embargo, 
se observó baja incidencia de SMD EB 1 y 2 (3,7% y 
7,4%), con una alta frecuencia de SMD no clasificado 
con variante hipocelular (7,4%), que contrasta con re-
cientes publicaciones de frecuencias en subtipos OMS 
del grupo de Dusseldorf y suramericano19,20, con SMD 
EB 1y 2 en re (16-17%), lo cual se podría correlacionar 
en Colombia con los retardos en el diagnóstico y pro-
cesal en nuestro medio, que llevaría a encontrar mayor 
número de leucemias mieloides en adultos mayores por 
transformación de SMD de alto riesgo. En nuestra serie 
se apreció el 16% de casos de SMD secundario a tra-
tamiento citotóxico o radioterapia, que es comparable 
a otras series18-20. De este mismo modo, la distribución 
de casos de acuerdo con la estratificación de IPSS-R 
mostró una mayor proporción entre casos de riesgo 

bajo e intermedio (33%-29%), seguido de riesgo muy 
bajo y alto riesgo, siendo muy similar a la estadística 
mundial15-19.

Desde el punto de vista terapéutico, se apreció un 
empleo de eritropoyetina en un 54,3% (44 casos), con 
una media de dosis de 10 mil unidades semanales, ob-
servando altas tasas de respuestas a dosis intermedias 
entre 8 mil y 12 mil unidades semanales. La tasa de 
empleo en nuestro grupo es inferior a lo reportado por 
las estadísticas de usuarios en Medicare en los Estados 
Unidos en la primera década de 2000, que mostraba 
una frecuencia de utilización en el 62% de los casos, 
aunque era discutible la adherencia a las guías en esa 
serie21. El segundo tratamiento más usado fue la tera-
pia hipometilante en el 27% (22 casos), con media de 
ciclos de 8 y tasas de respuesta globales del 22%, que 
está en relación con experiencias en el mundo real con 
azacitidina, como se apreció en el estudio alemán con 
seguimiento de 77 casos de 2004 a 2015, con media 
de ciclos de 6 y tasa de respuesta del 18%22.

Las alteraciones citogenéticas en nuestro estudio 
evidenciaron cariotipo normal en el 56,7% (46 casos), 
contra cariotipo patológico en el 43% (35 casos), lo que 
fue muy superior a la proporción de casos descrita por 
otro estudio realizado en Bogotá, que reportó el 26%12. 
En este aspecto es importante destacar la calidad del 
reporte citogenético, el factor transporte y tiempo de 
procesamiento, que pudiese incidir negativamente en 
los resultados de los estudios; recordemos que las ano-
malías cromosómicas suelen determinarse entre el 50% 
al 60% de los pacientes con síndrome mielodisplásico a 
nivel mundial, de allí su papel clave en el establecimiento 
de criterios de clonalidad en esta patología23. 

El cariotipo complejo se pudo documentar en nues-
tra serie en el 8,6% (7 casos), comparado con reportes 
en general alrededor del 10% en la mayoría de las series 
de SMD24. Es fundamental entender que el cariotipo 
complejo es el resultado de un proceso de múltiples 
etapas con acumulación secuencial de anormalidades, 
llamada evolución del cariotipo, desentrañando la 
acumulación gradual de anormalidades secundarias 
con el punto de partida de una anomalía primaria24,25. 
En algunos casos, la evolución del cariotipo puede ob-
servarse si se efectúan análisis citogenéticos seriados, 
como pudo apreciarse en nuestro estudio en varios 
casos de seguimiento con evolución clonal; así mismo, 
se observaron criterios de respuesta citogenética en 8 
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de nuestros 22 casos tratados con hipometilantes, como 
lo estipulado en los criterios de respuesta citogenética 
del IWG26. La correlación de mortalidad de acuerdo con 
el grupo de riesgo también guardó correlación, siendo 
mayor en los grupos de riesgo alto y muy alto.

Las alteraciones citogenéticas simples más comunes 
en SMD las constituyen: del(5q), pérdida de Y, mono-
somía 7 o del(7q), trisomía 8 y del(20q)27,28; en nuestra 
serie se apreció con mayor frecuencia: del(5q) y -Y en el 
6,1% (5 casos). La pérdida del cromosoma Y se asocia 
a un buen pronóstico, es común en los hombres, en 
particular en los mayores, sin trastornos hematológicos, 
y no se cree que desempeñe un papel en la patogénesis 
del SMD en revisiones actuales29. Se encontró del(20q), 
del(11q), del(17q) y +8 en el 3,7%. Deleciones del brazo 
largo del cromosoma 20 se presentaron de manera 
acorde a lo reportado, son esperadas en menos del 5% 
de casos; cuando se encuentran como única anomalía, 
se asocia con un pronóstico favorable30. La trisomía del 
8 se presenta en cifras menores al 10% de casos SMD 
y tiene su importancia en el Sistema Internacional de 
Puntuación Pronóstica, donde se considera un riesgo 
intermedio. La trisomía del cromosoma 8 se ha asociado 
con una mayor expresión de los genes antiapoptóticos 
en comparación con las células normales y puede dar 
como resultado una ventaja selectiva sobre los pre-
cursores hematopoyéticos normales3,31. No obstante, 
en correlación de grupos de riesgo citogenético y 
mortalidad, se apreció un 45% de los fallecidos con 
clasificación favorable y un 35% en grupo de alto ries-
go citogenético, esto quizás en relación con el corto 
seguimiento del grupo en torno a los 30 meses. 

Sin embargo, existe una variedad mucho mayor de 
anomalías citogenéticas raras en MDS. En un estudio 
que investigó una cohorte de más de 2 mil pacientes 
con SMD, se identificaron un total de 684 categorías ci-
togenéticas diferentes. El amplio espectro de categorías 
citogenéticas menos frecuentes incluye ganancias de 
los cromosomas 1 o 1q, 14 o 14q, ganancias o pérdidas 
del cromosoma 11, 13, 21, o pérdida de un cromosoma 
X, asociando un pronóstico más adverso a estas tres 
últimas32. En nuestra revisión pudimos encontrar en el 
rango del 1% alteraciones no típicas del SMD, dadas 
por -22, -13-11, del (10q), 14p+, 15q+ en el 1,2%. No 
tenemos conocimientos sobre el impacto pronóstico 
de las variables citogenéticas raras encontradas en 
nuestra serie. Se debe entender que la falta de validez 

estadística causada por el bajo número de casos, en la 
mayoría de las series, ha establecido que las anomalías 
citogenéticas raras no se consideran específicamente 
por el IPSS-R y se han asignado al subgrupo interme-
dio del IPSS-R. Estos y otros ejemplos de anomalías 
citogenéticas raras hacen hincapié en la necesidad de 
ampliar y optimizar los modelos pronósticos existentes.

Conclusiones
Nuestro estudio presenta la serie más grande de 

pacientes con síndrome mielodisplásico documentada 
hasta ahora en Colombia, con 81 casos en manejo 
integral de diagnóstico, tratamiento y seguimiento, 
evidenciando en aspectos clínicos de clasificación 
una mayor proporción en casos con SMD de displasia 
múltiple y SMD de displasia unilinaje, y los SMD no 
clasificados, con menor proporción de SMD EB 1 y 2. 
En la estratificación pronóstica predominaron los casos 
de riesgo bajo e intermedio. La presencia de carioti-
po clonal se apreció en el 43% de los casos, siendo 
mayor a los reportes regionales. Las frecuencias de 
alteraciones numéricas y estructurales propias de SMD 
estaban en correlación con la literatura. La expresión 
de anomalías atípicas en nuestro estudio plantea una 
mayor expansión de la base de datos citogenéticos en 
la literatura. Recomendamos crear un consenso revisor 
permanente en relación con patrones citogenéticos de 
SMD asociados a hallazgo de baja frecuencia.
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a 30 meses fue del 79%. En los pacientes fallecidos, el 
35% (6) tenía cariotipo normal; el 23% (4), cariotipo 
complejo; y el 11% (2), del20 e -y.

Discusión
Existen muy pocos datos epidemiológicos y esta-

dísticos en relación con el síndrome mielodisplásico en 
Colombia, no obstante la media de edad de nuestra 
serie fue de 71 años, semejante a la media de 75 años 
reportada por Mora y colaboradores en un grupo de 
39 pacientes con SMD del Hospital San José de Bogotá 
entre 2010 y 201412, también similar a lo revelado por un 
grupo argentino con 70 años17, pero estas medias son 
discretamente superiores a las descritas en Norteaméri-
ca, que se ubican en 65 años18. Esto se pudiese explicar 
por una demora al acceso de consultas especializadas en 
países latinoamericanos, en especial en Colombia, con 
mayores procesos administrativos. En cuanto al sexo, en 
la mayoría de reportes se reseña un predominio del sexo 
masculino entre el 55% al 62%12,17-19. En contraste con 
nuestra serie, con predominio del sexo femenino (58%), 
fenómeno explicable por cambios de la demografía re-
gional del Norte de Santander, con una predominancia 
del sexo femenino, debido a incremento de muertes 
por violencia en el contexto de conflictos armados en 
Colombia. En Latinoamérica solo el grupo chileno ha 
mostrado un predominio del sexo femenino20.

Con respecto al subtipo de SMD según la clasifica-
ción de la OMS, no se mostró diferencia en relación 
con estadísticas globales en lo referente a SMD con dis-
plasia multilinaje (51,8%) y SMD con displasia unilinaje 
(28,3%) y anemia refractaria (22,2%)2-6. Sin embargo, 
se observó baja incidencia de SMD EB 1 y 2 (3,7% y 
7,4%), con una alta frecuencia de SMD no clasificado 
con variante hipocelular (7,4%), que contrasta con re-
cientes publicaciones de frecuencias en subtipos OMS 
del grupo de Dusseldorf y suramericano19,20, con SMD 
EB 1y 2 en re (16-17%), lo cual se podría correlacionar 
en Colombia con los retardos en el diagnóstico y pro-
cesal en nuestro medio, que llevaría a encontrar mayor 
número de leucemias mieloides en adultos mayores por 
transformación de SMD de alto riesgo. En nuestra serie 
se apreció el 16% de casos de SMD secundario a tra-
tamiento citotóxico o radioterapia, que es comparable 
a otras series18-20. De este mismo modo, la distribución 
de casos de acuerdo con la estratificación de IPSS-R 
mostró una mayor proporción entre casos de riesgo 

bajo e intermedio (33%-29%), seguido de riesgo muy 
bajo y alto riesgo, siendo muy similar a la estadística 
mundial15-19.

Desde el punto de vista terapéutico, se apreció un 
empleo de eritropoyetina en un 54,3% (44 casos), con 
una media de dosis de 10 mil unidades semanales, ob-
servando altas tasas de respuestas a dosis intermedias 
entre 8 mil y 12 mil unidades semanales. La tasa de 
empleo en nuestro grupo es inferior a lo reportado por 
las estadísticas de usuarios en Medicare en los Estados 
Unidos en la primera década de 2000, que mostraba 
una frecuencia de utilización en el 62% de los casos, 
aunque era discutible la adherencia a las guías en esa 
serie21. El segundo tratamiento más usado fue la tera-
pia hipometilante en el 27% (22 casos), con media de 
ciclos de 8 y tasas de respuesta globales del 22%, que 
está en relación con experiencias en el mundo real con 
azacitidina, como se apreció en el estudio alemán con 
seguimiento de 77 casos de 2004 a 2015, con media 
de ciclos de 6 y tasa de respuesta del 18%22.

Las alteraciones citogenéticas en nuestro estudio 
evidenciaron cariotipo normal en el 56,7% (46 casos), 
contra cariotipo patológico en el 43% (35 casos), lo que 
fue muy superior a la proporción de casos descrita por 
otro estudio realizado en Bogotá, que reportó el 26%12. 
En este aspecto es importante destacar la calidad del 
reporte citogenético, el factor transporte y tiempo de 
procesamiento, que pudiese incidir negativamente en 
los resultados de los estudios; recordemos que las ano-
malías cromosómicas suelen determinarse entre el 50% 
al 60% de los pacientes con síndrome mielodisplásico a 
nivel mundial, de allí su papel clave en el establecimiento 
de criterios de clonalidad en esta patología23. 

El cariotipo complejo se pudo documentar en nues-
tra serie en el 8,6% (7 casos), comparado con reportes 
en general alrededor del 10% en la mayoría de las series 
de SMD24. Es fundamental entender que el cariotipo 
complejo es el resultado de un proceso de múltiples 
etapas con acumulación secuencial de anormalidades, 
llamada evolución del cariotipo, desentrañando la 
acumulación gradual de anormalidades secundarias 
con el punto de partida de una anomalía primaria24,25. 
En algunos casos, la evolución del cariotipo puede ob-
servarse si se efectúan análisis citogenéticos seriados, 
como pudo apreciarse en nuestro estudio en varios 
casos de seguimiento con evolución clonal; así mismo, 
se observaron criterios de respuesta citogenética en 8 
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de nuestros 22 casos tratados con hipometilantes, como 
lo estipulado en los criterios de respuesta citogenética 
del IWG26. La correlación de mortalidad de acuerdo con 
el grupo de riesgo también guardó correlación, siendo 
mayor en los grupos de riesgo alto y muy alto.

Las alteraciones citogenéticas simples más comunes 
en SMD las constituyen: del(5q), pérdida de Y, mono-
somía 7 o del(7q), trisomía 8 y del(20q)27,28; en nuestra 
serie se apreció con mayor frecuencia: del(5q) y -Y en el 
6,1% (5 casos). La pérdida del cromosoma Y se asocia 
a un buen pronóstico, es común en los hombres, en 
particular en los mayores, sin trastornos hematológicos, 
y no se cree que desempeñe un papel en la patogénesis 
del SMD en revisiones actuales29. Se encontró del(20q), 
del(11q), del(17q) y +8 en el 3,7%. Deleciones del brazo 
largo del cromosoma 20 se presentaron de manera 
acorde a lo reportado, son esperadas en menos del 5% 
de casos; cuando se encuentran como única anomalía, 
se asocia con un pronóstico favorable30. La trisomía del 
8 se presenta en cifras menores al 10% de casos SMD 
y tiene su importancia en el Sistema Internacional de 
Puntuación Pronóstica, donde se considera un riesgo 
intermedio. La trisomía del cromosoma 8 se ha asociado 
con una mayor expresión de los genes antiapoptóticos 
en comparación con las células normales y puede dar 
como resultado una ventaja selectiva sobre los pre-
cursores hematopoyéticos normales3,31. No obstante, 
en correlación de grupos de riesgo citogenético y 
mortalidad, se apreció un 45% de los fallecidos con 
clasificación favorable y un 35% en grupo de alto ries-
go citogenético, esto quizás en relación con el corto 
seguimiento del grupo en torno a los 30 meses. 

Sin embargo, existe una variedad mucho mayor de 
anomalías citogenéticas raras en MDS. En un estudio 
que investigó una cohorte de más de 2 mil pacientes 
con SMD, se identificaron un total de 684 categorías ci-
togenéticas diferentes. El amplio espectro de categorías 
citogenéticas menos frecuentes incluye ganancias de 
los cromosomas 1 o 1q, 14 o 14q, ganancias o pérdidas 
del cromosoma 11, 13, 21, o pérdida de un cromosoma 
X, asociando un pronóstico más adverso a estas tres 
últimas32. En nuestra revisión pudimos encontrar en el 
rango del 1% alteraciones no típicas del SMD, dadas 
por -22, -13-11, del (10q), 14p+, 15q+ en el 1,2%. No 
tenemos conocimientos sobre el impacto pronóstico 
de las variables citogenéticas raras encontradas en 
nuestra serie. Se debe entender que la falta de validez 

estadística causada por el bajo número de casos, en la 
mayoría de las series, ha establecido que las anomalías 
citogenéticas raras no se consideran específicamente 
por el IPSS-R y se han asignado al subgrupo interme-
dio del IPSS-R. Estos y otros ejemplos de anomalías 
citogenéticas raras hacen hincapié en la necesidad de 
ampliar y optimizar los modelos pronósticos existentes.

Conclusiones
Nuestro estudio presenta la serie más grande de 

pacientes con síndrome mielodisplásico documentada 
hasta ahora en Colombia, con 81 casos en manejo 
integral de diagnóstico, tratamiento y seguimiento, 
evidenciando en aspectos clínicos de clasificación 
una mayor proporción en casos con SMD de displasia 
múltiple y SMD de displasia unilinaje, y los SMD no 
clasificados, con menor proporción de SMD EB 1 y 2. 
En la estratificación pronóstica predominaron los casos 
de riesgo bajo e intermedio. La presencia de carioti-
po clonal se apreció en el 43% de los casos, siendo 
mayor a los reportes regionales. Las frecuencias de 
alteraciones numéricas y estructurales propias de SMD 
estaban en correlación con la literatura. La expresión 
de anomalías atípicas en nuestro estudio plantea una 
mayor expansión de la base de datos citogenéticos en 
la literatura. Recomendamos crear un consenso revisor 
permanente en relación con patrones citogenéticos de 
SMD asociados a hallazgo de baja frecuencia.
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Análisis de la atención en salud de 
los pacientes diagnosticados con 
mieloma múltiple en Colombia

Resumen
Se realizó investigación no experimental (mixta) transversal, de tipo descriptivo. Se procesó información de 127 pacientes con 
mieloma múltiple (MM) en Colombia que reciben tratamiento en ocho ciudades del país.
Objetivo: identificar el proceso de atención en los pacientes con MM y las características de oportunidad y calidad en diag-
nóstico y tratamiento.
Metodología: se aplicó un cuestionario estructurado, reseñando según respuestas los tiempos de atención desde el inicio de 
síntomas hasta su tratamiento actual, pasando por los diagnósticos erróneos en los que se incurrió. En complemento, se reali-
zaron cuatro grupos focales en las ciudades de Bogotá, Medellín, Cali y Barranquilla. Para el análisis de los resultados, se utilizó 
el marco normativo del Sistema Obligatorio de Garantía de Calidad (SOGC) del país y estudios relacionados.
Resultados: un 68% de pacientes con MM refirió haber recibido diagnósticos erróneos antes de su diagnóstico definitivo. 
Un 35% recurrió a acción de tutela para el acceso a tratamiento. Un 27% no inició tratamiento con oportunidad. El 46% de 
los pacientes fue remitido a hematología en un tiempo máximo de 1 mes; el 24%, entre 2 y 4 meses; el 24%, entre 5 meses 
y un año; y el 6%, más de 1 año.
Conclusiones: se identificó falta de oportunidad en la detección efectiva del MM. Una vez diagnosticados, se observó opor-
tunidad en el acceso al tratamiento oncológico. Se expone la necesidad de visibilizar y sensibilizar a pacientes, personal asis-
tencial y población en general a favor de la detección eficaz y oportuna del MM.

Palabras clave: mieloma múltiple, prestación de atención de salud, accesibilidad a los servicios de salud, Colombia, salud pública. (Fuente: DeCS).

Abstract
Non-experimental research (mixed) cross-sectional, of descriptive type information was processed of 127 patients with mul-
tiple myeloma (MM) in Colombia, who receive treatment in 8 cities of the country.
Objective: To identify the health-care process of patients with MM, and the characteristics of opportunity and quality in di-
agnosis and treatment.
Methodology: A structured questionnaire is made describing according to the answers, the times of attention from the be-
ginning of symptoms to its current treatment, through the misdiagnosis in which it was incurred. In addition, 4 focus groups 
are held in the cities of Bogotá, Medellín, Cali and Barranquilla. For the analysis of the results we used the regulatory frame-
work of the Mandatory Quality Assurance System in Colombia (SOGC).
Results: 68% patients reported having received misdiagnosis prior the final diagnosis. 35% used the writ of injunction to 
claim their health rights. 27% didn’t start timely treatment. 46% of the patients were referred to the hematologist within one-
month maximum, 24% between 2 and 4 months, 24% between 5 months and 1 year, and 6% mare that 1 year.
Conclusions: It was identified a lack of opportunity in the diagnosis of the MM. Once the diagnosis is confirmed, it was evi-
denced opportunity in the access to the treatment. It is important highlight the need of awareness actions to patients and care 
personal, in pro of an opportunity and effective diagnosis of MM.

Key words: Multiple myeloma, public health, health service accessibility, healthcare provision, Colombia. (Source: MeSH).
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