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Abstract� Chromosome analyses were perfonned an bone marrow and péripheral blood leuc:óCytes of 117 patien1. 
wilh acute and chronic leu�emias and mye1odysplastic, myeloproliferative and liyPeRoSinophiliC Iyndromel, diagno
sed in a Costa Rican Iiospital from May 1990 to luly 1992. Cytogenetic diagnOliswas adüeved in 69.5% of Ihe 131 
lamples, !he káryotype was., nonnal in hall of.lhem. The mOll comman c1iromosomal defec:l WII,S Ihe PIiiladelpliia 
translocation, found in 80.5% oC Ihe patienta with chronic myelocitic leukemia as referral diagnósis and in sorne other 
case •• Otber primary and secondary éhromOlomal abnonnalities were less frequenÍ- The karyotype anaIysil provCd 
useful in clinica1 evaluatian and management. 
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Se han descrito aberraciones cario típIcas en 
más de IS 000 neoplasias analizadas mediante 
bandeo cromosómico. En· más del 80% de los 
casos se trata de· trastornos hematológiCos, los 
tumores sólidos han sido menos estudiados de
bido a dificultade� técnicas. Estas aberraciones 
adquiridas son de tres tipos: anomalías prima
rias, que son esenciales para el establecimiento 
del tumor; defectos secundarios, que se desa
rrollan una vez establecida la neoplasia pero 
que de todos modos son importantes en la evo
lución tumoral y "ruido citogenético", que es el 
nivel basal de aberraciones sin consecuencias 
patológicas y que se distribuye al azar a través 
del genoma. Se han identificado casi 200 ano
malías primarias, que correlacionan de manera 
estricta con neoplasias particulares e incluso 
con subgrupos histopatológicos dentro de un ti
po de tumor dado. El primer ejemplo y el mejor 
conocido es el de la translocación Filadelfia 
(Ph) que se encuentra en casi todos los casos 
de leucemia mielocítica crónica (LMC) y en al-

gunas leuceinias agudas (Heim y Mitelinan 
1987, Bernstein 1988, Le Beau1991). 

A la evidencia de la especificidad de los 
cambios citogenéticos en la carcinogénesis, se 
está sumando ahora la evidencia creciente de la 
especificidad molecular que ha emergido de los 
estudios del ADN recombinante. Los aportes 
de la genética molecular apoyan la conclúSióJi 
citogenética de que la distribución no al azar de 
los puntos de fractura asociados al cáncer refle
jan la posidón genómica de genes que, ya sea 
directamente o a través de la función de control 
que ejercen, son esenciales en la proliferación \y 
diferenciación celular (Heim y Mitelma� 
1987). 

El cariotipo es una guía útil para diagnosti
car, pronosticar, seleccionárel ttatamiento y 
predecir la remisión O rec8fda de laeJ1fenne
dad. El identificar los sitios de fractura recu
rrentes proporciona ·Ia localización· pl'ecisa· re�· 
querida para el aislamiento y clonaje del ADN 
de estás regiones. 
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El presente trabajo describe estudios citoge
néticos en leucemias. síndromes mielodisplási
cos (SMD). trastornos mieloproliferativos 
(TMP) Y otras hematopatías. 

MAlERIAL y METOOOS 

Se estudió pacientes del Servicio de 
Hematología del "Hospital México" (ciudad de 
San José. Costa Rica). desde mayo de 1990 
hasta julio de 1992. Los casos fueron seleccio
nados por los hematólogos debido a su mayor 
probabilidad de beneficiarse con el diagnóstico 
citogenético. 

Se analizó médula ósea (MO) y sangre peri
férica (SP) recolectadas simultáneamente. Las 
muestras se llevaron al laboratorio (temperatura 
ambiente) en media hora o menos. Tres a cua
tto gotas de MO se depositaron en cada uno de 
tres tubos plásticos de centtifugar, uno contenía 
10 mi de solución hipotónica (KCI al 0.56%) y 
los otros dos contenían 8 mi de medio de culti
vo (medio 199 con suero fetal bovino al 30%) y 
0.1 mi de heparina sódica (1000 u/ml). Al tubo 
con MO y KCI se le hizo de cuatro a ocho fija
ciones sucesivas con una solución 3:1 de meta
nol y ácido acético y luego se hicieron las pre
paraciones cromosómicas de la manera usual 
(Le Beau 1991). A uno de los tUbos con MO y 
medio de cultivo, se le extrajo el botón celular 
y se trasladó a otro tubo que contenía el mismo 
medio. A ambos se les agregó 0.1 mi de colchi
cina (0.01 mg/ml) y se incubaron por dos horas, 
un tubo a 37°C y el otro a 4°C. Entonces se co
secharon y se hicieron preparaciones cromosó
micas del mismo modo ("técnica directa"). El 
botón del tercer tubo se transfirió de la misma 
manera y ambos se incubaron a 371lC. Veintidós 
horas después se les agregó O.lml de colchicina 
yse incubó por dos horas más. Luego se cose
charon y se hicieron preparaciones cromosómi
cas (Le Beau 1991), De SP se recogió 10ml en 
un tubo heparinizado y se procesó según la ma
crotécnica Se montaron dos cultivos en medio 
199 con suero fetal bovino (SFB) al 5% cose
chando 48 horas después. Se obtuvo así prepa
raciones cromosómicas de SP no estimulada 
con fitohemaglutinina (pHA). Además se reali
zaron otros dos cultivos en medio Mc Coy's 5A 
con SFB al 10% y PHA cosechando 72 horas 
después. Las cosechas de SP y las preparacio
nes cromosómicas se realizaron de la manera 
usual (Barch el al. 1991). El análisis cromosó-

mico de MO y SP se efectuó en preparaciones 
bandeadas (O.T.O.) siguiendo las normas y no
menclatura (ISCN 1985) internacionales 
(Knutsen et al. 1989). 

RESULTADOS 

El 56% de los pacientes son mujeres 
(Cuadro 1). El pequefto número de individuos 
con menos de 20 aftos se debe a que los meno
res de 15 aftos suelen ser tratados en otto hospi
tal. A algunos pacientes se les realizó dos o 
más estudios, por lo que el total de muestras de 
MO-SP es 131. El diagnóstico de referencia 
más frecuente es LMC seguido de los diversos 
tipos de SMD (Cuadro 2). Los demás diagnós
ticos comprenden el 44% de los casos. La rela
ción entre edad promedio y diagnóstico se ajus
ta a lo esperado (Cordero 1986). Los pacientes 
más jóvenes corresponden a los casos de !LA; 
los de mayor edad a SMD y policitemia vera 
(PV) (Cuadro 2). El 54% de los pacientes son 
casos nuevos o de diagnóstico reciente y en fa
se crónica o control semestral se encuentra el 
35%. El resto de los casos se encontró en remi
sión (N=3), crisis blástica (N=4) y transforma
ción (N=7). Cuando los pacientes han recibido 
quimioterapia pocos días o semanas antes de 
tomárseles las muestras de MO-SP, por lo gene
ral no obtenemos figuras mitóticas suficientes 
en cantidad o calidad para el análisis. Este ante
cedente es positivo en el 33% de los casos, pero 
a partir del momento en que se constataron los 
primeros fracasos por causa de la quimiotera
pia, se demoró el estudio citogenético al menos 
un mes post tratamiento. 

CUADRO 1 

Edad 'Y sem eh los pacientu al naliUN'se el utudio 

Edad Sao 
(años) d Q 

O a  19 6 6 
20.29 10 10 
30 a 39 7 9 
40.49 8 13 
50 a 59 2 10 
60.69 8 8 
70.79 6 7 
800+ 4 3 

Total SI 66 
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CUADRO 2 

Caracterfsticas cllnicas dJJ los pacientes referidos para estudio cilogenitico 

Diagnóstico '" N N Edad Sexo 
(muestras) (pacientes) promedio d Q 

LMC SS 46 42 19 27 
SMD no definido 14 12 47 7 S 
ARlÚopJc 9 7 61 4 S 
AR sideroacrést.ica S S 68 1 4 
ARES 1 1 61 O 1 
AREST 1 1 49 O 1 
LMMC o LMC7 1 1 67 O 1 
LLA 12 11 36 4 7 
LLC S S SO 3 2 
LMA no definida 8 8 SI S 3 
LMAtipoMl 3 3 38 1 2 
LMAtipoM2 2 2 39 1 1 
PV 4 4 66 1 3 
Trombocitemia 3 3 47 O 3 
TMP no definido 1 1 IS 1 O 
S. Hipereosinof. S 4 57 "'''' 3 1 
Hburia par. noc:L 1 1 27 1 O 
Pendiente 1 1 16 O 1 

Total 131 1'17 SI 66 

'" LMC: leucemia mielocltica a6nica, SMD: síndrome mielodisplásico, AR: anemia refractaria, AREB: anemia refractaria 
con exceso de blastoa, AREST: anemia refractaria c:cn exceso de blastoa en transformación, LMMC: leucemia mielomo
nocltica crónica, LLA:leucemia linfoblútica aguda, LLC: leucemia linfoc:ítica c:r6nica, LMA: leucemia mieloblútica 
aguda, PV: policitemia vera, TMP: trastorno mieloproliferativo, S. hipereosinof: síndrome hipereosinofílic:o, Hburia par. 
noct.: hemoglobinuria paroxística nocturna. 

"'''' Se excluye a una niña de dos aftos, con diagn6stic:o fmal de angiostrongiliasis. 

CUADRO 3 

Cariotipo tú los _SIras tú MO estudiadas seglÚllos diagnósticos tú referencia (se omiten los casos dJJ !Me) 

Diagnóstico Cariotipo 
Normal Anormal N/AN 

(N) (AN) 

SMD no definido 6 2 1 
ARlÚople 6 1 1 
AR sideroacréstica 3 O 1 
AREB O 1 O 
AREBT O 1 O 
LMMC 1 O O 

TotalSMD 16 S 3 
LLA 2 2 3 
LLC 2 O O 
Total leucemiaslinfoides .. ' 2 3 
LMA no definida 4 2 O 
LMAtipoMl 1 O 1 
LMAtipoM2 O 1 O 

TotalLMA S 3 1 
Policitemia Vera 3 O O 
Trombocitemia 2 O O 
TMP no defmido O O O 
Hemoglobinuria 1 O O 
TotalTMP 6 O O 
S. hipereosinofílic:o S O O 
Pendiente O O O 

'" NM: mitosis insuficientes en cantidad o calidad para el análisis cromos6mic:o de MO • 
•• N: número de muestras. 

NM'" N"'''' 

S 14 
1 9 
1 S 
O 1 
O 1 
O 1 
7 31 
S 12 
3 S 
8 17 
2 8 
1 3 
1 2 
4 13 
1 4 
1 3 
1 1 
O 1 
3 9 
O S 
1 1 
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CUADRO 4 

C_FÚfi1:JJ8 cltllicfl8., cúogaétit:f18 de _,- de Io<r _ 

Caso Sexo Muestra Edad Diap6stico c.rioIipo Ndmero de lis- ComeoIario** 
de refcnacia � * 

T N A 

PI (j r 76 SMD i) 4S'xy,-18,-20,-22,Sq-,+2 mar. 16 3 4 Este � muri6 47 dfas desputs 
ü) 44'xy,-9,-17,-18,1(3;20) 2 de reaIizIIdo el estudio citogenético. 

(q2S;qI3),dic:(21;22).+2mar La delecci6n del � S como 
ni) 46,XY,t(1;13)(p22;q34). 1 draica IlItn.ci6n es cancterfslica 
iv) 44.XY,-S,-I8,-21,-21,+t(S;18) 1 de lis AREB (70'10 de I0Il casos). 

(SpIer-SqI3::111q23-18p1er), Este CIISO se preseata COIl evolu-
t(17;22)(P11;qI3), +mar. ci6a clonaI Y IllrJrllcioaellllllivas Gi v) 46,XY,-I8,-21,-22,deI(Sq) del cariOlipo. <: 
(ql4-q3S).deI(3)(q2S-qt.er). 

� +dic(21;22).+ma-. 
vi) 48'xy,-18,+3mar. tl 0Iru sublfaell_ imporrantes tr1 

Pi Q r 27 LMC _ cr6Dica 46,XX,P1i' 16 14 2 Este primer dlagn6stico se obtuvo tIl -
2' 29 ldelfl. 46,XX,Ph' 22 O 22 111 SP. en MO 5610 se pudo lIII8IU O 

cIoII mitosis normales. m segundo § estudio s de MO. 
P6 Q r 61 AR 4S,xx,-C(-7?) 14 13 La lIlOIIOSomfa 7 rambi6n se asocia :> 

COII AR(S'J¡ de los c:asos),COIl LMMC(2O'Io) ;3 
(j 

y AREBT(3O'J¡). o 
P13 r 62 LMC _ cr6Dica 46,XY,Ph' 6 o 6 Se C!IICOIIIr6 Ph'IIImbién 111 SP 111 .", 

r 64. ldelfl. 46,XY,Ph' 10 2 8 lIIJIbos esIUdios. Se advierte la aparici6n ñ > de cauIu Ph'- 111 MO. 1""' 

P23 Q r 77 SMD CIISO llUeVO 47,xx...c (+87) 10 9 1 La lriIomfa 8 se pRNIIIa 111 el 
2' 79 AR ... fOllllllci6a i) 46,xx.t(IS;I7)(q22;qI2) 20 14 4 IS'J¡ a lS'J¡ de I0Il casos de AR. 

h) 48,xx.+21,+21 2 m sllldlo de la 2' m_Ira se Iea-

3' 80 AR ... fOl1lllll:i6n 47,xx,+8 34 13 21 1iz6 s610 en SP. 

PSI Q l' 47 LMC _ cr6Dica i) 46,XX,P1i' 12 O 10 Adem. de la n.1ocaci6a PIl' 
h) 46)0C.-9,+mar 1 �, praenr6 oIraIlltera-
ni) 47,xx.+ma: 1 ca- iDfnIc:uades CID LMC. 

P67 (j r 79 ARCIISODUeVO 46,XY,deI(2)(p22) lS 11 14 La evoluci6n clfnica se ac:ompaftII 
2' 80 AREBT i) 46'xy,deI(2)(p22),Ph' 33 O 14 de evoluci6n carioIípica. La 

ü) 46,XY,-2,-18,+2mar,Ph' 19 "stem1iDe" 1Idqui_1a n.Iocaci6n 
PIl' esdndar Y aparece oirá 
sublfnea COII cambios secundarios. 

Coalinda 



1'71 d l' 20 LMA·Ml 47,KY,+C (+81) 11 8 3 La Irisomía 8 es la aberración 
numérica más frecuente de la 
LMA, espec:ialmente la Mi. 

Probablemente esta evolución 
1'72 d 1" 42 LMCen i) 48,KY,Ph' ,+Ph',+mar. 13 O 8 cariotípica corresponde a d<ls 

trasformación ii) 49,KY,Ph',+Ph',+C,+mar. 5 Ph',+19 (3% de los casos deLMC 
con abemlciones secundarias), 
y a  dos Pb',+8,+19 (7%). (') 1'75 Q 1" 55 LMC i) 46.XX,Ph' 21 5 10 El ísccromosoma 17q es un cambio se- :> 

ü) 46,xx,Ph',i(17q) 6 cundarío muy frecuente en LMC y se 
tf.I 

asocia COII bllSofilia. � 
P77 Q 1" 78 LMC í) 46,xx,Ph' 8 4 La delección de un cromOOOiJla 

O 
� ü) 46,XX,Pb' ,Dq- 3 del grupo D es infrecuente en LMC. ¡:, 

P80 Q 12 lLA i) 52 o más cromosomas 34 14 18 La hiperdiploidíacOD >50_8 � 
íi) 48,XX,+C,+G 2 es de buen pronóstico en !.LA y admíte () ., 

d 
quimioterapia menos tóxica. ¡;¡ 

PSI 1" 17 lLA·L1 46,KY,·Y 19 4 15 Este caso es 47,xyy en SP. La pérdida ii 
del Y es comdn en !lllCiaOO6 sin leucemia ;:l. 

y en  algunos casos de LMC,LMA y AR ¡:¡. 
¡¡ sideroacresticll. '" 

PIOl Q 1" 49 AREBT 46,XX,t(8;21)(q22;q22) 16 15 La mayoría de los casos de r¡ 
I:raII5locacío:Sn (8;21) se eUCUell.lran ª 
en LMA·M2, aunque algunos casos o 

portadores se han clasñrcado � 
como MI o M4. Es de buen pronóstico. 

�. PI02 Q l' 63 lLA·L2 41,xx,+C 10 O 10 Pérdida o ganancia de un cromosoma 

se ve en 4% de los casos COlIlLA y '< 

PI04 Q 
cariotipo anonnaL W r 30 LMA-M2 i) 46,xx,1(8;21 ) 11 O 7 Muchos pacientes adquieren abe- n 

ü) 46,xx,t(8;21),t(1;9)(1P+,9p-) 4 rraciones secundárias en el lraDsCUISO de la 3 10' LMA. Los cromosomas 1 y 9 son .. 
de los que más se involucran en 
estos cambios secundarios. 

PI09 Q 1" 33 !.LA-Ll 47,xx.-16,+2mar,Cp- 24 10 14 Las delecciones en 9¡> y 12p 
son muy frecuentes en Ll y L2. 
El 20% de los casos con cariotipo 

P127 Q ¡- 62 LMA·M1 69,xxx 
anormal son hiperdiploides. 

II O 11 La lriploidía no es comm en LMA 
$ T:nilmero total de fJgUl1lS mitóticas 1IIIII!izadas, N:mlmero de mitosis IlOIlDllles, A:námero de mirosís anormales. 
.... Los daros sobre tipos de lIDOIIIalfas cromosómicas y frecuel!cia con que se asocian a las diferentes patologfas se basan en Heím y Mitelman 1987. 

� 
00 
>O 
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La composición in vivo de la médula ósea se 
revela de manera más confiable cuando se rea
lizan las preparaciones cromosómicas con la 
técnica directa. Sin embargo, cuando la MO es 
muy hipocelular o el número de mitosis dispo
nible para el análisis es inadecuado, el cultivo 
por 24 horas a menudo proporciona resultados 
satisfactorios y confiables. El diagnóstico cito
genético lo pudimos obtener en el 65% de las 
muesttas de MO. La técnica directa con sus tres 
modalidades fue la más útil para determinar el 
cariotipo en la MO (33% de éxito), seguida de 
la combinación de ésta con el cultivo corto 
(29% de éxito). De los 85 diagnósticos obteni
dos, 43 son normales, 32 son cariotipos con al 
menos una anomalía cromosómica en todas las 
células analizadas y en diez oportunidades se 
hizo el diagnóstico de mosaico. En el caso de 
los mosaicos, se detectan dos o más líneas celu-
1ares con cariotipos diferentes, una de las cua
les puede presentar cariotipo normal, y el resto 
cariotipos con diversos tipos de defectos. 

En el 65.5% de los casos de LMC se deter
minó el cariotipo, el cual resultó Filadelfia po
sitivo (ph'+) solamente en el 80.5% de los 
diagnósticos. En la mitad de las muestras de 
los pacientes con SMD se detectó cariotipo 
normal. Entre los pacientes en quienes se ob
tuvo el cariotipo, el 33% poseía clones anor
males (Cuadro 3). En un varón de 15 afios con 
diagnóstico presuntivo inicial de SMD, el ha-. 
llazgo de cromosoma Ph' confmnó el diagnós
tico de LMC, lo mismo en una mujer de 65 
aftos y anemia refractaria como diagnóstico de 
referencia. En el caso de las leucemias linfoi
des, más del doble fueron agudas (Cuadro 3). 
Este tipo de leucemias posee anomalías cario
típicas adquiridas en la mayoría de los casos y 
es mucho más frecuente en nifios y adultos jó
venes. Esta situación se reflejó también en 
nuestros pacientes. En el 69% de los casos de 
LMA el estudio citogenético fue exitoso 
(Cuadro 3), aproximadamente la mitad de los 
cariotipos fueron normales. En cinco de los 
ocho pacientes con trastornos proliferativos 
diferentes de.LMC pudimos obtener el carioti

. po, el cual fue normal, lo mismo que en los 
cinco casos de síndrome hipereosinofílico 
(Cuadro 3). Los cariotipos con uno o más clo
nes anonnales se muestran con detalle en el 
Cuadro 4. Se omiten los casos en los que el 
cromosoma Ph' es la única alteración, a menos 
que presenten evolución cario típica. 

El análisis citogenético en las muesttas de 
SP permite detectar el paso de células neoplási
cas a la circulación y detenninar si un tipo par
ticular de defecto cromosómico es constitucio
nal o adquirido (Sandberg 1990). De este mo
do, pudimos diagnosticar un 4.6% adicional de 
alteraciones en el cariotipo de los casos estu
diados, cuando la calidad de las preparaciones 
de MO fue pobre, y encontrar una trisomía 21 
(Síndrome de Down) y un cariotipo 47, XYY 
entre nuestros pacientes. 

DISCUSION 

Probablemente lo que más llama la atención 
de estos resultados es el relativamente alto por
centaje de casos de LMC que resultaron norma
les (19.5%). En una revisión de la literatura 
(Bernstein 1988) se informa de aproximada
mente un 10% de pacientes que presentan un 
ttastorno hematológico sugestivo de LMC pero 
que no muestran el cromosoma Ph'. La mayoría 
de los casos Ph' negativos tienen cariotipo nor
mal. Los posibles mecaniSmos patogénicos que 
conducen a este diagnóstico citogenético en 
presencia de LMC son: (1) translocaciÓD sub
microscópica que solamente se puede detectar 
mediante el empleo de sondas de ADN comple
mentarias al gen híbrido, el cual es el producto 
de la fusión bcr/abl (Dreazen el al. 1988, van . 
der Plas et al. 1989). El diagnóstico de carioti
po aparentemente normal puede deberse a la 
presencia de translocaciones variantes, comple
jas o enmascaradas, o de inserciones, que pro
ducen cambios muy sutiles que no pueden ser 
vistos microscópicamente (Bernstein 1988)� (2) 
Cuando no se detecta la reestructuración 
bcr/abl, la mayoría de los expertos se inclina 
por el diagnóstico de síndrome mielodisplásico 
o mieloproliferativo diferente de LMC (Travis 
et al. 1986). (3) Cromosoma Ph' de aparición 
tardía en el transcurso de la LMC (Sandberg 
1990). (4) Desaparición del cromosoma Ph' 
(Sandberg 1990). (S) En los casos poco comu
nes de mosaicismo nonna1!Ph'+ existe la posi
bilidad de analizar solamente las células del 
clon normal y él clon con translocación Ph' pa
sa desapercibido, sobre todo si el número de 
células analizadas es pequefio. Este es un error 
técnico que puede desorientar al clínico, pues a 
diferencia de los casos Ph' negativos, los mo
saicos normaVPh'+ presentan prolongados pe-
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riodos de remisión inducida por el tratamiento 
y larga sobrevida (Bemstein 1988). Además de 
estas razones, el alto porcentaje de pacientes 
con LMC y cariotipo normal entre nuestros ca
sos, puede deberse simplemente al azar, por ser 
la muestra aún pequefta. P ara tratar de resolver 
este problema, actualmente estamos haciendo 
extracciones de ADN para realizar análisis mo
lecular a corto plazo. 

Entre los pacientes con diagnóstico de SMD 
encontramos un 33% con cariotipo anormal o 
en mosaico normal/anormal, lo que coincide 

. con un informe (Knapp et al. 1985) acerca de 
174 pacientes con este mismo diagnóstico. El 
hallazgo de alteraciones citogenéticas en la MO 
de los pacientes con SMD es de mal pronóstico 
y presagia una evolución hacia leucemia (Heim 
y Mitelman 1987), como lo vimos en nuestros 
pacientes (Casos Pi, P6, P23, P67 y PI01, 
Cuadro 4). 

Aproximadamente dos tercios de los pacien
tes con LLA tienen aberraciones cromosómicas 
adquiridas y se ha demostrado que el cariotipo 
tiene un valor pronóstico importante, capaz de 
predecir la tasa de remisión y su duración y la 
sobrevida, independientemente de factores clí
nicos, hematológicos e inmunológicos (Look 
1988). El pronóstico es favorable solamente 
cuando el número modal de cromosomas es 
mayor de 50 (Heim y Mitelman 1987), como 
en el caso PSO (Cuadro 4) 

En el caso de las LLC el estudio citogenéti
co se dificulta porque las células neoplásicas 
tienen una actividad mitótica espontánea muy 
reducida y además estas células responden muy 
mal a los mitógenos usuales (Le Beau 1991). 
Muchos de los pacientes con LLC lienen cario
tipo normal, como es el caso de los dos diag
nósticos que pudimos obtener en este estudio. 
Sin embargo, no tenemos modo de saber si es
tas células con cariotipo normal representan un 
estadio temprano en la evolución de la LLC o 
si son células de la médula ósea residuales. De 
todos modos, hay consenso mundial en cuanto 
a que los pacientes con cariotipo normal tienen 
mejor pronóstico (Heim y Mitelman 1987). 

En los pacientes con LMA encontramos más 
cariotipos normales de lo esperado, ya que ac
tualmente se estima que en al menos dos ter
cios de los pacientes se reconocen anomalías 
cromosómicas clonales al momento del diag
nóstico (Heim y Mitelman 1987). Es probable 
que este hallazgo sea azaroso, ya que la mues-

tra es pequefta. Entre los casos con cariotipo 
anormal, encontramos un muchacho de 24 aftos 
que presentó cromosoma Ph' tanto en MO co
mo en S.P. Esta translocación citogenéticamen
te idéntica a la de la LMC se encuentra en el 
3% de los pacientes con LMA y alteraciones 
cromosómicas, pero a diferencia de la LMC, en 
las leucemias agudas el marcador Ph' desapare
ce durante el período de remisión (Heim y 
Mitelman 1987). 

En los pacientes con trastornos mieloprolife
rativos no es de extraftar que todos los carioti
pos sean normales. Se informa que entre los 
pacientes con PV no tratados, solamente el 
14% tienen cariotipo anormal. y entre los trata
dos, el 39% presentan alteraciones cromosómi
cas (Le Beau 1991, Diez-Martín et al. 1991). 
En la trombocitemia esencial o idiopática se 
encuentran clones anormales solamente en el 
5% de los pacientes y esta patología no se ha 
asociado a ningún tipo en particular de altera
ción cromosómica (Heim y Mitelman 1987, Le 
Beau 1991). El caso de hemoglobinuria paro
xística nocturna lo estudiamos ya que ocasio
nalmente esta patología se transforma en leuce
mia mieloblástica (Cordero 1986). 

Los síndromes hipereosinofflicos fueron es
tudiados, ya que la presencia de anomalías cro-: 
mosómicas en los eosinófilos, permite hacer 
diagnóstico diferencial con leucemia eosinoffli
ca aguda (Broustet el al. 1986). 
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RESUMEN 

Se realizaron análisis cromosómicos en 
muestras de médula ósea y sangre periférica de 
117 pacientes con leucemias agudas y crónicas 
y síndromes mielodisplásicos, mieloproliferati
vos e hipereosinomicos, diagnosticados en un 
hospital de Costa Rica entre mayo de 1990 y 
julio de 1992. En el 69.5% de las 131 muestras 
se obtuvo el cariotipo, el cual fue normal en la 
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mitad de los casos. El defecto cromos6mico 
más comoo fue la translocación Filadelfia, que 
se encontró en el 80.5% de los pacientes con 
diagnóstico de leucemia mielocítica cr6nica y 
en algunos otros casos. Otras aberraciones pri
marias y secundarias fueron menos frecuentes. 
El cariotipo demostró ser útil en la evaluaci6n y 
en el manejo clínico. 
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