
MIELOMA MÚLTIPLE:
ALTERACIONES CITOGENÉTICAS

La presencia de características citogenéticas de alto riesgo es un factor de 
mal pronóstico, y estos pacientes suelen tener peores resultados que los 

pacientes con un riesgo normal1,2

Los pac ie nte s  c o n  
caracter íst icas  c i togenéticas  

d e  alto r iesgo no  siempre
están ref lejados en los

e nsay os  cl ínicos,  por lo que  
los anál is is  d e  subgr upos  se 
l levan a  c a b o  c o n  tamaños  

d e  muestra relativamente 
pequeños. 3 - 5

Por este motivo, h a y  e scasos  
datos  relativos a l  tratamiento 

selectivo d e  pac ie nte s  c o n  
caracter íst icas  c i togenéticas  
d e  alto riesgo. Es necesar io  

l levar a  c a b o  ensayos 
a leatorizados e n  estas 

poblac iones. 5

En el momento del diagnóstico, se recomienda realizar 
un análisis citogenético de muestras de médula ósea 
mediante hibridación in situ

1,13,14

El IMWG utiliza l a s  s igu ientes  a l ter a c io n es  c i t o g e n é t i c a s  d e t e c t a d a s
1

Dupl icación de 
cromosomas 
enteros.

La ganancia de 1q es habitual en los 
pacientes con MM y su frecuencia 

aumenta con la progresión tumoral15,16

L a  ganancia  de 1q es  un factor  de mal  pro nóst ico que
inf luye negat ivamente en los  resul tados de 

superv ivenc ia ,  sobre todo  c u a n d o  h a y  m á s  d e
4 copias o  c u a n d o  la  g a n a n c i a  se  a s o c i a  c o n  otras 

a l teraciones  c i togenét icas  d e  alto riesgo.

Neces itamos

c l a r a  de  
d i a g n ó s t ic o  de  

alto riesgo

A  lo largo  d e  los c ic los  d e

El g e n o m a  d e  los p a c i e n t e s  c o n  c a r a c -
terísticas c i to genét icas  d e  alto r iesgo es

P oblac ión  general P ob lac ión  del  ens ay o

*  D e  alto r ie sgo s e g ú n  el m o d e l o  R-ISS p a r a  el m i e l o m a  múltiple15
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Algunas alteraciones citogenéticas de alto 
riesgo tienen un mayor impacto en los 

resultados del paciente4,5

Las tasas de respuesta y los resultados de supervivencia son inferiores en los 
pacientes con alteraciones genéticas en comparación con los pacientes con 
un riesgo citogenético normal.2,17
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El mieloma múltiple 
se caracteriza por 
la inestabilidad y 
la heterogeneidad 
genéticas1,6

Trisomías (45-50% d e  los c a s o s )

Normal

Una parte de un 
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Mieloma múltiple: alteraciones 
citogenéticas1,6,12

C a s i  todos los pac ientes  
c o n  m i e l o m a  múltiple 
presentan u n a  o  m á s  
a l teraciones  g e n é t i c a s ,  y 
el tipo d e  alteraciones 
p u e d e  c a m b i a r  c o n  la 
evo luc ión clonal.1,6 ,7

D B

C

A

1
Mutaciones 
iniciales Mutaciones 

secundarias

D B

C

EA

1

mSLP 53
meses

Pacientes  c o n  g a n a n c i a  d e  1 q ,  3  
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adquirir n u e v a s  a n o m a l í a s  
c r o m o s ó m i c a s  q u e  p u e d e n  
empeorar  el curso  d e  la 
enfermedad. 8 , 1 1
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m e n o s  estable  y presenta  mayor  variabili-
d a d  q u e  el d e  los p a c i e n t e s  c o n  riesgo 
c i togenét ico  normal.1 0

B FTratamiento

L a  h e t e r o g e n e i d a d  i n t r a c l o n a l p u e d e  
i n f l u i r  e n  la  respuesta  a l  tratamiento: la  
presión select iva del  tratamiento p u e d e  
h a c e r  que d e s a p a r e z c a n  a l g u n o s  c l o n e s  y 
otros no; estos últimos p u e d e n  proliferar y 
provocar la  r e c a í d a  del  paciente. 8 , 9
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HISF: Hibridación in situ con fluorescencia; MM: Mieloma múltiple; SG: Supervivencia global;  SLP: Supervivencia libre d e  progresión; m SLP: Supervivencia libre d e progresión mediana ; R-ISS: Sistema d e  estadiaje 
internacional revisado.
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Algunos ensayos clínicos se están centrando en investigar tratamientos 
específicamente para pacientes con alteraciones citogenéticas de alto 

riesgo para orientar las decisiones de terapéuticas24

Existe inconsistencia en los ensayos clínicos en el valor de 
corte utilizado para definir la presencia de alteraciones 

citogenéticas d ealto riesgo, que va desde la detección en 
una sola célula hasta el 60% de las células19,20

La incorporación de las alteraciones citogenéticas de alto riesgo en las 
recomendaciones de las guías clínicas y los sistemas de estadiaje mejora 

la precisión del pronóstico18
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