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Introducción

Los síndromes mielodisplásicos son un 
grupo heterogéneo de trastornos clona-
les hematopoyéticos con predisposición 
variable a evolucionar a leucemia aguda 
mieloblástica.

L os síndromes mielodisplásicos 
(SMD) son un conjunto de tras-
tornos clonales de las células pro-

genitoras hematopoyéticas, caracteriza-
dos por la presencia de hematopoyesis 
ineficaz (lo que condiciona citopenias 
periféricas) y alteraciones morfológicas 
celulares (dishemopoyesis)(1).

Este grupo de desórdenes hematopo-
yéticos son una entidad típica de perso-
nas de edad avanzada, con una mediana 
de presentación en adultos de 70 años(2), 
a diferencia de la edad pediátrica, donde 

presentan una baja frecuencia y se con-
sideran una enfermedad rara.

Los SMD pediátricos presentan 
características diferentes a los de la 
edad adulta y su diagnóstico involucra 
un escenario diferente, tanto a nivel pro-
nóstico como terapéutico(3).

El SMD en la edad pediátrica puede 
ocurrir de novo sin una aparente causa 
subyacente, ser secundario a otros facto-
res (como la exposición previa a agentes 
citotóxicos) o desarrollarse en asociación 
a síndromes de fallo medular congéni-
tos o adquiridos. Además, los niños con 
SMD tienen un riesgo aumentado de 
progresión a leucemia mieloide aguda 
(LMA)(4).

Es importante destacar que, el 
hallazgo de citopenias y/o rasgos dis-
plásicos, tanto en el hemograma como 
en medula ósea (MO), no son sinóni-

mos de SMD; por lo que la sospecha 
de SMD requiere siempre poner en 
marcha estudios específicos, tanto en 
sangre periférica como en MO, que 
permitan excluir la existencia de otras 
enfermedades que presentan algunas 
características comunes.

En esta revisión, resumiremos breve-
mente los aspectos particulares del SMD 
pediátrico desde el diagnóstico hasta las 
opciones de tratamiento actuales.

Epidemiologia

El SMD es una patología muy común en 
adultos mayores de 70 años, pero muy 
infrecuente en niños, constituye menos 
del 5% de todas las hemopatías malignas.

Los SMD en la población pediá-
trica representan el 4% de la patolo-
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gía hemato-oncológica. Su incidencia 
anual es de 1 a 4 casos por millón, con 
una distribución similar en Europa y 
EE.UU.(1,5).

La edad media en el momento del 
diagnóstico suele ser entre 7 y 8 años, 
aunque la enfermedad se puede diag-
nosticar en todas las edades. Ambos 
sexos se ven igualmente afectados(6).

Etiopatogenia

Los SMD son enfermedades clonales que 
surgen en una célula progenitora hemato-
poyética independientemente de su estirpe, 
pudiendo afectar a la serie eritroide, mie-
loide o megacariocítica, causando altera-
ciones en la maduración normal de estas 
células.

Varios factores exógenos se han 
relacionado con el origen de los SMD, 
entre el los, la exposición previa a 
agentes tóxicos y fármacos citostáti-
cos, incluyendo agentes alquilantes e 
inhibidores de la topoisomerasa, usados 
como: quimioterápicos, tratamiento 
previo con radioterapia, ciertos anti-
bióticos (p. ej., cotrimoxazol), algunos 
inmunosupresores y los factores esti-
mulantes de eritropoyesis, granuloci-
tos o análogos de trombopoyetina(2). 
Además, como hemos mencionado 
antes, en la infancia presenta ciertas 
peculiaridades y, típicamente, se asocia 
a ciertos trastornos genéticos predispo-

nentes y enfermedades hematológicas 
congénitas (Tabla I).

Aproximadamente, el 50% de los 
niños con SMD tienen un trastorno 
constitucional conocido. Muchos otros, 
también, son portadores de alteraciones 
genéticas no conocidas previamente y 
que les confieren un riesgo mayor de 
desarrollar este tipo de enfermedad(7).

Comparado con los SMD en adul-
tos, el conocimiento de las alteraciones 
genéticas somáticas en la población 
pediátrica es aún limitado. Estudios 
recientes han descrito que genes típi-
camente afectados en el SMD del adulto 
como: TET2, TP53, DNMT3A y 

SF3B1, no están relacionados con la 
patogenia del SMD pediátrico(8). Igual-
mente, la alteración citogenética típica 
del SMD del adulto, la deleción del 5q, 
no es frecuente en niños(9) (Tabla II).

Dentro de las aberraciones citogené-
ticas relacionadas con los SMD pediá-
tricos, la más frecuente es la monosomía 
del cromosoma 7, con una frecuencia 
del 30%(10). Otros genes relacionados 
descritos son: SETBP1 y los oncogenes 
ASXL1, RUNX1 y RAS, siendo en 
ellos las principales alteraciones somáti-
cas encontradas en pacientes pediátricos 
con SMD(1).

También, se han identificado muta-
ciones en línea germinal en el gen 
GATA2, que representan el 15% de 
los SMD primarios avanzados (SMD 
con exceso de blastos, SMD-EB)(11,12). 
Actualmente, se ha incrementado la evi-
dencia que apoya que las variantes de la 
línea germinal en diferentes factores de 
transcripción como: GATA2, RUNX1, 
ETV6 o CEBPA, están relacionados 
con SMD familiar(10).

Diagnóstico y clasificación

El hallazgo de citopenias y rasgos mielodis-
plásicos, tanto en el hemograma como en 
medula ósea, no son sinónimos de SMD. En 
todos los casos, deben excluirse las causas 
de citopenias y displasias transitorias.

El hallazgo de citopenias asociadas a 
disminución de la celularidad de la MO, 
es una combinación que puede ser cau-
sada por muchos trastornos diferentes; 

Tabla I.  Clasificación de síndromes y trastornos pediátricos predisponentes 
al desarrollo de síndromes mielodisplásicos (SMD)

Tipo de trastorno Enfermedad/Síndrome 

Síndromes de fallo medular 
congénito (SFMC)

-	 Anemia de Fanconi

-	 Síndrome de Kostmann

-	 Anemia de Blackfan-Diamond

-	 Síndrome de Shwachman-Diamond

-	 Trombocitopenia amegacariocítica congénita

-	 Trastornos biológicos de los telómeros

Alteraciones germinales y 
desordenes plaquetarios 
preexistentes

Neoplasias mieloides con mutación germinal en:

-	 RUNX1, ANKRD6 o ETV6

Neoplasias mieloides con 
mutación germinal y otras 
disfunciones orgánicas

-	 Neoplasias mieloides con mutación germinal 
en GATA2

-	 SMD con mutación germinal en SAMD9/SAMD9L

Tabla II.  Diferencias entre el síndrome mielodisplásico del adulto y pediátrico

Niños Adultos

Incidencias por millón 1-4 > 40

Asociación a SFMC y 
síndromes predisponentes

> 30% < 5%

Forma de presentación:
anemia refractaria con 
sideroblastos en anillo

< 1% 25%

Estudio de médula ósea MO hipocelular, en la 
mayoría de los casos

MO hipercelular

Alteraciones cromosómicas 
y moleculares
-7/7q-
-5/5q-

25-30%
1%

10%
20%

Objetivo terapéutico Curativo Paliativo, en la mayoría 
de los casos

SFMC: síndromes de fallo medular congénito;  MO: médula ósea.
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por lo tanto, es importante un adecuado 
diagnóstico diferencial para llegar a un 
juicio clínico correcto (Tabla III).

El diagnóstico de los SMD requiere 
siempre poner en marcha una serie de 
estudios específicos llevados a cabo por 
un hematólogo pediátrico, que permita 
excluir la existencia de otras enferme-
dades que presentan algunas caracte-
rísticas comunes y que incluya, tanto 
estudios en sangre periférica como en 
médula ósea. Los estudios realizados 

ante sospecha de SMD se describen en 
la tabla IV.

Es imprescindible tener presente que 
mielodisplasia no es sinónimo de SMD. 
Al no disponer de un dato patognomó-
nico de SMD en todos los casos, se debe 
excluir toda causa de citopenia y displa-
sia transitoria.

En cuanto a la clasificación de los 
SMD, existe cierta controversia, ya que 
las clasificaciones generales dirigidas a 
adultos no se ajustan a las característi-

cas del paciente pediátrico(13). En el año 
2008, la OMS publicó una clasificación 
recomendada para el paciente pediá-
trico, que es la más utilizada en nuestro 
medio(14). Posteriormente, en el año 
2016, se ha publicado una actualización 
de la clasificación general, reflejada en la 
tabla V(15), que no introduce cambios a 
la subclasificación pediátrica (Tabla VI).

Presentación clínica 
y tratamiento

En general, las manifestaciones clíni-
cas vienen condicionadas por el grado de 
citopenias que presente el paciente y las 
series celulares afectadas. En ocasiones, 
son hallazgos incidentales en controles 
analíticos realizados por otras causas. El 
trasplante de progenitores hematopoyé-
ticos (TPH) es la única opción curativa 
para estos pacientes.

Citopenia refractaria  
de la infancia (CRI)

CRI es el subtipo de SMD más fre-
cuente en niños y adolescentes, repre-
sentando la mitad de los casos; esta enti-
dad como su nombre indica, no suele 
presentarse en adultos. Afecta a ambos 
sexos por igual. La sintomatología será 
la derivada de sus citopenias, pero hasta 
un 20% de los enfermos están asintomá-
ticos al diagnóstico(4). Estos pacientes 
suelen debutar con trombocitopenia 
y/o neutropenia, pudiendo asociar 
también anemia, aunque con menos 
frecuencia(13). La citopenia refractaria 
se define por: citopenias persistentes con 
<5% de blastos en MO, <2% de blastos 
en sangre periférica (SP) y la presencia 
de rasgos displásicos, más frecuente-
mente observados en las línea eritroide 

Tabla III.  Diagnóstico diferencial de los síndromes mielodisplásicos (SMD)

Trastornos no 
hematológicos

-	 Infecciones (CMV, VEB, herpes virus, parvovirus, varicela, 
VIH, leishmaniasis visceral)

-	 Deficiencia de vitamina B12 y/o folatos
-	 Trastornos metabólicos: deficiencia de mevalonato quinasa
-	 Enfermedades reumatológicas
-	 Deleciones mitocondriales: síndrome de Pearson

Trastornos 
hematológicos

-	 Síndromes de fallo medular congénito (SFMC)
-	 Aplasia medular adquirida
-	 Síndrome mielodisplásico (SMD)
-	 Hemoglobinuria paroxística nocturna (HPN)
-	 Fase hipoplásica de leucemia linfoblástica aguda (LLA)
-	 Linfohistiocitosis hemofagocítica
-	 Trastornos linfoproliferativos autoinmunes

Tabla IV.  Evaluación diagnóstica en paciente con sospecha de síndrome 
mielodisplásico (SMD)

Historia clínica Sangre periférica Médula ósea

Anamnesis y 
exploración física:
-	 Despistaje de 

alteraciones 
constitucionales, 
antecedentes 
de exposición a 
tóxicos, procesos 
infecciosos, 
antecedentes 
familiares de 
hemopatías

-	 Hemograma con reticulocitos
-	 Revisión de frotis y citomorfológico
-	 Determinación de Hb fetal
-	 Estudio bioquímico con función 

hepática, renal, ácido úrico, vitamina 
B12, ácido fólico y perfil de hierro

-	 Determinación de eritropoyetina
-	 Serologías víricas: hepatitis A, B y C, 

VIH, herpes virus (CMV, VHS, VEB, 
VVZ) y parvovirus B19

-	 Fragilidad cromosómica
-	 Longitud de telómeros
-	 Estudios de secuenciación masiva 

para descartar otros síndromes 
congénitos asociados a SMD

Aspirado y biopsia
de médula ósea con
estudio morfológico
de citometría y
citogenético

Tabla V.  Clasificación general 
de los síndromes mielodisplásicos 
(SMD) de la OMS 2016(15)

SMD con displasia de un linaje 
celular

SMD con displasia multilinaje

SMD con sideroblastos en anillo:
-	 Con displasia de un linaje o 

multilinaje

SMD con deleción del 5q aislada

SMD con exceso de blastos

SMD inclasificable

Tabla VI.  Clasificación de la OMS adaptada para síndrome mielodisplásico (SMD) 
pediátrico(14)

Síndrome mielodisplásico

Citopenia refractaria de la 
infancia (CRI)

< 2% de blastos en sangre periférica y < 5% 
en médula ósea

SMD avanzado con exceso 
de blastos (SMD-EB)

Presencia en sangre periférica de 2%
-19% de blastos y / o 5-19% en médula ósea

SMD con exceso de blastos 
en transformación (SMD-EB-t)

Presencia de 20-29% de blastos en sangre 
periférica y / o médula ósea
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y megacariocítica. El estudio de MO 
suele mostrar celularidad disminuida en 
un 80% de los pacientes(1).

Es importante destacar que los 
SFMC y la aplasia medular adqui-
rida pueden presentar características 
similares y, a veces, indistinguibles de 
CRI, por lo que las muestras deben ser 
valoradas por un hematólogo experto y 
correlacionadas con otras alteraciones 
encontradas en los pacientes.

El cariotipo es el factor pronós-
tico más importante de la progresión 
del SMD a leucemia mieloblástica 
(LMA). Las anomalías citogenéticas 
están presentes en aproximadamente 
un 30% de los pacientes con CRI y la 
alteración más frecuente encontrada es 
la monosomía del cromosoma 7. Estos 
pacientes tienen mayores probabilidades 
de progresión a SMD avanzado o LMA 
que aquellos niños que tienen cariotipos 
normales u otras alteraciones(3).

El tratamiento del CRI dependerá de 
la gravedad de las citopenias, requeri-
mientos transfusionales, la presencia de 
infecciones de repetición y de la existen-
cia de un donante HLA idéntico para 
realización de TPH.

El TPH es la única opción curativa y 
es el tratamiento de elección en pacientes 
con CRI que presentan alteraciones gené-
ticas, como la monosomía del cromosoma 
7 o cariotipos complejos, dado que se aso-
cian a un mayor riesgo de progresión a 
SMD avanzado o LMA (Fig. 1).

SMD con exceso de blastos o SMD 
avanzado: (SMD-EB)

Se caracteriza por la presencia de 
entre 2 y 19% de blastos en SP o de 
entre 5 y 19% de blastos en MO.

Existe otra variante en la clasifica-
ción llamada SMD-EB en transfor-
mación (SMD-EB-t), que involucra un 
porcentaje de blastos de entre 20-29% 
en SP o MO(1). Es importante desta-
car que, el porcentaje de blastos por sí 
solo no es suficiente para diferenciar 
cualquiera de estos subtipos de SMD 
de una LMA de novo. Aspectos, como 
las alteraciones citogenéticas típicas de 
cada enfermedad y la ausencia de rápida 
progresión y organomegalias, nos orien-
tarán a la existencia de un SMD.

El tratamiento de este tipo de pacien-
tes con SMD-EB, con o sin transforma-
ción, representa un reto. La única terapia 
curativa es el TPH. Adicionalmente, este 
grupo de pacientes han sido relaciona-
dos con una gran toxicidad derivada del 
tratamiento y alto riesgo de recaída. La 
primera opción para realizar un TPH 
en este tipo de pacientes es el trasplante 
alogénico de donante HLA idéntico, ya 
sea emparentado o no. En caso de que el 
paciente posea mutaciones en línea ger-
minal es importante tomar en cuenta el 
estudio genético de los posibles donantes 
familiares, quienes pueden ser portado-
res de las mismas mutaciones. 

Actualmente, con las nuevas téc-
nicas de manipulación del injerto de 

progenitores hematopoyéticos, que 
disminuyen los riesgos intrínsecos de 
un trasplante no idéntico, se está con-
siderando el TPH haploidéntico como 
una alternativa adecuada en pacientes 
que no poseen un hermano idéntico y en 
quienes la posibilidad de encontrar un 
donante no emparentado representa un 
retraso en el tratamiento. Cabe destacar 
que el retraso en el TPH, se considera 
un factor de riesgo que disminuye la 
posibilidad de supervivencia.

Conclusiones

Los SMD en la infancia son enfermeda-
des infrecuentes, pero dada su gravedad, 
hace que el diagnóstico de sospecha esté 
siempre presente ante citopenias o displa-
sias morfológicas de las diferentes líneas 
celulares.

Los SMD pediátricos (ver algoritmo 
al final del artículo) son trastornos clo-
nales heterogéneos de la hematopo-
yesis, con características específicas y 
diferencias significativas con los SMD 
de adultos.

Los síndromes de predisposición 
genética se detectan en una notable 
proporción de pacientes. El TPH está 
indicado en todos los pacientes con 
SMD-EB o SMD-EB-t, y en aquellos 
con CRI y características citogenéti-
cas de alto riesgo, neutropenia grave o 
dependencia de transfusiones.

El retraso en el tratamiento es un 
importante factor de riesgo que empeora 
el pronóstico post-TPH. Actualmente, 
gracias a las nuevas técnicas de mani-
pulación de los injertos de progenitores 
hematopoyéticos, la opción del TPH 
haploidéntico representa una opción via-
ble cuando no existe un donante idéntico.

Función del pediatra 
de Atención Primaria

Ante el hallazgo de citopenia en ana-
lítica rutinaria, confirmar la determi-
nación en un nuevo control, añadiendo 
frotis de sangre periférica y completar 
estudio con perfil férrico, vitamina B12 
y fólico; es importante descartar causas 
secundarias (fundamentalmente, tóxicas 
e infecciosas). Si se comprueba la exis-
tencia de citopenia en 1 o más líneas 
celulares, sin causa justificada, derivar 
a hematología pediátrica.

Sin transfusiones 
y recuento de 

neutrófilos >1.000/µl

Dependencia transfusional 
de hematíes y/o plaquetas 
o neutrófilos <1.000/µl

Todas las alteraciones citogenéticas 
a excepción de: 

-7/7q-/ cariotipo ≥3 alteraciones

Cariotipo: 
-7/7q-/ cariotipo ≥3 alteraciones

Existencia de donante idéntico 
(emparentado o no)

TPH

TPH

Observación

Figura 1. Algoritmo terapéutico de citopenia refractaria de la infancia. Algoritmo propuesto por 
Locatelli, et al. Adaptado y modificado(1).  TPH: trasplante de progenitores hematopoyéticos.



Síndromes mielodisplásicos en Pediatría

PEDIATRÍA INTEGRAL324

Bibliografía
Los asteriscos muestran el interés del artículo a 
juicio de las autoras.
1.***	 Locatel l i F, Strahm B. How I t reat 

myelodysplastic syndromes of childhood. 
Blood. 2018; 131: 1406-1414. doi:10.1182/
blood-2017-09-765214.

2.**	 Grupo español de síndromes mielodisplá-
sicos (GESMD). Guía española de diag-
nóstico y tratamiento de los síndromes 
mielodisplásicos y leucemia mielomono-
cítica crónica. Haematologica. Edición 
2020. http://www.gesmd.es/wpcontent/
uploads/2021/09/GuiaSMDLMMC2020.
pdf (acceso 14 septiembre 2021)

3.	 Hasle H. Myelodysplastic and myelopro-
liferative disorders of childhood. Hema-
tol Am Soc Hematol Educ Progr. 2016; 
2016: 598-604. doi:10.1182/asheduca-
tion-2016.1.598.

4.**	 Galaverna F, Ruggeri A, Locatel l i F. 
Myelodysplastic syndromes in children. 
Curr Opin Oncol. 2018; 30: 402-8. 
doi:10.1097/CCO.0000000000000488.

5.	 Passmore SJ, Chessells JM, Kempski H, 
Hann IM, Brownbil l PA, Stil ler CA. 
Paediatric myelodysplastic syndromes 
and juvenile myelomonocytic leukaemia 
in the UK: a population-based study of 
incidence and survival. Br J Haematol. 
2003; 121: 758-67. doi:10.1046/j.1365-
2141.2003.04361.x.

6.	 Hofmann I. Pediatric myelodysplastic 
syndromes. J hemopathology. 2015; 8: 
127-41. doi:10.1007/s12308-015-0253-4.

7.	 Rau ATK, Shreedhara AK, Kumar S. 
Myelodysplastic Syndromes in Children : 
Where Are We Today ? Ochser J. 2012; 12: 
216-20.

8.	 Pastor V, Hirabayashi S, Karow A, Wehrle 
J, Kozyra EJ, Nienhold R, et al. Mutational 
landscape in children with myelodysplastic 

syndromes is distinct from adults: specific 
somatic drivers and novel germline variants. 
Leukemia. 2017; 31: 759-62. doi:10.1038/
leu.2016.342.

9.	 Hasserjian RP. Myelodysplastic Syndrome 
Updated. pathobiology. 2019; 86: 7-13. 
doi:10.1159/000489702.

10.**	 Schwartz JR, Ma J, Lamprecht T, Walsh 
M, Wang S, Bryant V, et al. The genomic 
landscape of pediatric myelodysplastic 
syndromes. Nat Commun. 2017; 8: 1557. 
doi:10.1038/s41467-017-01590-5.

11.	 Göhring G, Michalova K, Beverloo HB, 
Betts D, Harbott J, Haas OA, et a l. 
Complex karyotype newly def ined: the 
strongest prognostic factor in advanced 
childhood myelodysplastic syndrome. 
Blood. 2010; 116: 3766-9. doi:10.1182/
blood-2010-04-280313.

12.	 Wlodarski MW, Hirabayashi S, Pastor V, 
Starý J, Hasle H, Masetti R, et al. Pre-
valence, clinical characteristics, and prog-
nosis of GATA2-related myelodysplastic 
syndromes in children and adolescents. 
Blood. 2016; 127: 1387-97; doi:10.1182/
blood-2015-09-669937.

13.	 Escobar NF, Drelichman G, Viso M, 
Moreno Peñarrieta K, Daloi K. Realidad en 
nuestro país de una enfermedad infrecuente 
y grave. Hematología. 2016; 20: 90-102.

14.	 Vardiman J W, Thiele J, Arber DA, 
Brunning RD, Borowitz MJ, Porwit A, et 
al. The 2008 revision of the World Health 
Organization (WHO) classif ication of 
myeloid neoplasms and acute leukemia: 
r a t iona le  a nd i mp or t a nt  c ha nge s . 
Blood. 2009; 114: 937-51. doi:10.1182/
blood-2009-03-209262.

15.	 Arber DA, Orazi A, Hasserjian R, Thiele J, 
Borowitz MJ, Le Beau MM, et al. The 2016 
revision to the World Health Organization 
classif ication of myeloid neoplasms and 
acute leukemia. Blood. 2016; 127: 2391-
405. doi:10.1182/blood-2016-03-643544.

Bibliografía recomendada

-	 Locatelli F, Strahm B. How I Treat How 
I treat myelodysplastic syndromes of 
childhood. Blood. 2018; 131: 1406-14. 
doi:10.1182/blood-2017-09-765214.
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Niño de 10 años que refiere aparición de hematomas 
y petequias de manera recurrente, sin antecedentes de 
traumatismos importantes, durante los últimos 2 meses. 
No ha presentado sangrado a otros niveles ni otra sinto-
matología.

Antecedentes familiares
Antecedente de linfoma en abuela materna. Sin otros 

antecedentes familiares de interés.

Antecedentes personales
Sin antecedentes médicos ni quirúrgicos importantes. 

Vacunas según calendario.

Exploración física
Buen estado general. Bien hidratado, nutrido y perfundido. 

Numerosos hematomas dispersos en miembros superiores e 
inferiores. Petequias en región facial. Sin adenopatías pal-

pables. Auscultación cardiopulmonar: normal. Abdomen: 
normal. Neurológico: normal. Exploración ORL: normal.

Pruebas complementarias
Hemograma: leucocitos: 1.380/μl (fórmula normal); neu-

trófilos: 750/μl; linfocitos: 540 /μl; monocitos: 80 /μl; eosino-
filos: 10/μl. Hemoglobina: 9,5 g/dl; hematocrito: 28%; VCM: 
98,9 fL; HCM: 33,6 pg; CHCM: 34 g/dl; plaquetas: 18.000/
μl. Bioquímica básica, renal y hepática, amilasa: normales, 
proteínas totales 7,4 g/dl; ferritina: 46 ng/ml (7-140); hierro: 
64 μg/dl (55-140); vitamina B12: 472 pg/ml; folato sérico: 
8,6 ng/ml; coagulación: normal. PCR: <0,5 mg/L. EAB: nor-
mal. Orina: normal.

Ecografía abdominal: sin hallazgos significativos.
Radiografía de tórax: normal.
Evolución: ante hallazgo de pancitopenia, se decide 

ingreso hospitalario para completar estudio a cargo del ser-
vicio de Hematología.

Caso clínico

https://gesmd.es/pdfs/guias_smd/Haematologia_Guias_SMD.pdf
https://gesmd.es/pdfs/guias_smd/Haematologia_Guias_SMD.pdf
https://gesmd.es/pdfs/guias_smd/Haematologia_Guias_SMD.pdf
https://gesmd.es/pdfs/guias_smd/Haematologia_Guias_SMD.pdf
https://gesmd.es/pdfs/guias_smd/Haematologia_Guias_SMD.pdf
https://gesmd.es/pdfs/guias_smd/Haematologia_Guias_SMD.pdf
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Algoritmo de síndrome mielodisplásico (SMD) pediátrico

SMD

Hallazgo de citopenias de una o más series celulares

Trasplante 
de progenitores 

hematopoyéticos (TPH)

TPH

Dependencia transfusional de hematíes 
y/o plaquetas o neutrófilos < 1.000/µl

Sin transfusiones y recuento 
de neutrófilos > 1.000/µl

Citopenias confirmadas sin causa aparente

Derivar a hematología pediátrica

Estudio específico citomorfológico y genético 
en sangre periférica y médula ósea

Historia clínica y examen físico
Énfasis en antecedentes personales y familiares

Confirmar citopenias e iniciar estudio de primer nivel 
incluyendo: frotis sanguíneo, hierro, ácido fólico, 

vitamina B12 y serologías virales

Todas las alteraciones citogenéticas a excepción de: 
-7/7q-/ cariotipo ≥ 3 alteraciones

Cariotipo:  
-7/7q-/ cariotipo ≥ 3 alteraciones

Observación Existencia de donante idéntico 
(emparentado o no)

Los Cuestionarios de Acreditación de los temas de FC se pueden realizar en “on line” a través de la web:  www.sepeap.org 
y  www.pediatriaintegral.es. 
Para conseguir la acreditación de formación continuada del sistema de acreditación de los profesionales sanitarios de carácter 
único para todo el sistema nacional de salud, deberá contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se podrán realizar los 
cuestionarios de acreditación de los diferentes números de la revista durante el periodo señalado en el cuestionario “on-line”.

http://www.sepeap.org
http://www.pediatriaintegral.es
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33.	¿Cuáles de las siguientes manifesta-

ciones clínicas deben hacernos SOS-
PECHAR que un paciente presenta 
alguna citopenia?
a.	 Astenia.
b.	 Hematomas sin traumatismo 

previo.
c.	 Fiebre recurrente.
d.	 Palidez cutánea.
e.	 Todas las anteriores.

34.	Desde el punto de vista del labora-
torio, ¿cuál de estas pruebas NO es 
característica de los síndromes mie-
lodisplásicos?
a.	 Anemia.
b.	 5% de blastos en sangre perifé-

rica.
c.	 Leucopenia.
d.	 50% de blastos en sangre perifé-

rica.
e.	 Trombopenia.

35.	En cuanto a los antecedentes perso-
nales, señale la respuesta FALSA:
a.	 Los pacientes diagnosticados 

de neutropenia congénita severa 
tienen más riesgo de desarro-
llar síndrome mielodisplásico 
(SMD).

b.	 La exposición a tóxicos puede 
relacionarse con la aparición de 
SMD.

c.	 Pacientes que han padecido una 
enfermedad maligna y han sido 
tratados con quimioterapia tie-
nen mayor riesgo de desarrollar 
SMD.

d.	 Los pacientes con anemia de 
Fanconi presentan predisposición 
a desarrollar SMD.

e.	 No tener antecedentes persona-
les de enfermedad o exposición 
a tóxicos, excluye la sospecha de 
SMD.

36.	Con relación a las características 
de los síndromes mielodisplásicos 
(SMD) en distintos grupos etarios, 
señale la respuesta CORRECTA:
a.	 Las citopenias refractarias son la 

forma de presentación típica en 
niños y adultos.

b.	 Los síndromes mielodisplásicos 
son una enfermedad típica de 
Pediatría y con baja incidencia 
en ancianos.

c.	 Los niños con diagnóstico de 
síndrome de fallo medular con-
génito tienen alto riesgo de desa-
rrollar SMD.

d.	 Tanto en pacientes pediátricos 
como en adultos es frecuente 
encontrar antecedentes familia-
res positivos.

e.	 Los SMD con sideroblastos en 
anillo es una entidad frecuente 
en Pediatría.

37.	Respecto a los subtipos de síndrome 
mielodisplásico (SMD) en niños, se-
ñale la respuesta CORRECTA:
a.	 El hallazgo de citopenia en una 

única serie sanguínea excluye 
SMD.

b.	 Las citopenias refractarias de la 
infancia nunca presentan blastos 
en sangre periférica.

c.	 Para clasificar los SMD no hace 
falta estudio de médula ósea.

d.	 Los pacientes con SMD con 
exceso de blastos tienen alto 
riesgo de transformación en leu-
cemia mieloide aguda.

e.	 El porcentaje de blastos en 
medula ósea, no es un factor 
determinante en la clasificación.

Caso clínico
38.	Tomando en cuenta, únicamente, 

el hemograma del paciente, ¿qué 
ENTIDAD consideraríamos en el 
diagnóstico diferencial?
a.	 Aplasia medular.
b.	 Síndrome mielodisplásico.

c.	 Infección viral.
d.	 Leishmaniasis visceral.
e.	 Todas las anteriores.

39.	¿Qué PRUEBAS complementarias 
estarían indicadas, además de las se-
ñaladas, en el caso clínico:
a.	 Serologías y PCR virales.
b.	 Aspirado y biopsia de médula 

ósea.
c.	 Estudio citomorfológico de san-

gre periférica.
d.	 Punción Lumbar diagnostica.
e.	 a, b y c son correctas.

40.	Tras los resultados de las pruebas 
complementarias, se confirma el 
diagnóstico de síndrome mielodis-
plásico; tras 4 meses de evolución, 
el paciente presenta: Hb: 12g/dl; 
neutróf ilos: 200/μl y plaquetas: 
5.000/μl, con sangrado recurrente 
que requiere transfusiones cada 10 
días. El estudio dirigido a mutacio-
nes relacionadas ha sido negativo. El 
paciente se encuentra en domicilio 
con buen estado general y no pre-
senta otros síntomas. El TRATA-
MIENTO indicado es:
a.	 El paciente no presenta infec-

ciones de repetición, por lo que 
su único problema es la trombo-
penia que se puede resolver con 
transfusiones. Observación.

b.	 Está indicado el tratamiento con 
fármacos inmunosupresores.

c.	 La existencia de neutropenia 
<1.000/μl y transfusiones fre-
cuentes, son criterios para rea-
lizar trasplante de progenitores 
hematopoyéticos.

d.	 Existen otros tratamientos cura-
tivos antes de considerar el tras-
plante de progenitores hemato-
poyéticos.

e.	 Si el estudio de genes predispo-
nentes es normal, se contraindica 
el trasplante de progenitores 
hematopoyéticos.

A continuación, se expone el cuestionario de acreditación con las preguntas de este tema de Pediatría Integral, que deberá 
contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditación de formación continuada del sistema de acreditación de los profesionales sanitarios de carácter 
único para todo el sistema nacional de salud, deberá contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se podrán realizar los 
cuestionarios de acreditación de los diferentes números de la revista durante el periodo señalado en el cuestionario “on-line”.

http://www.sepeap.org

