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Resumen

Descripción del caso: Mujer de 45 años de edad, sin factores de riesgo cardiovascular, con hipotiroidismo en
tratamiento con Eutirox. Desde hace varios meses refiere astenia, sin pérdida de peso o apetito. No clínica
digestiva ni respiratoria acompañante.

Exploración y pruebas complementarias: A la exploración física destaca un soplo sistólico 4/6 panfocal. El
abdomen es anodino y no se palpa hepatoesplenomegalia ni adenopatías. Se realiza analítica destacando
anemia macrocítica (hemoglobina 9,6, volumen corpuscular medio 108,6), leucopenia (3.100 leucocitos, con
fórmula leucocitaria normal). Hormonas tiroideas normales. Vitamina B12 y ácido fólico normales.
Anticuerpos anti células parietales gástricas y anti factor intrínseco negativos. Sangre oculta en heces
negativa. Serologías herpesvirus y VIH negativas. La paciente es derivada a Hematología por bicitopenia a
estudio. Se realiza biopsia de médula ósea siendo compatible con síndrome mielodisplásico. Estudio
citogenético: deleción del brazo largo del cromosoma 5.

Juicio clínico: Síndrome 5q (-).

Diagnóstico diferencial: Citopenias tóxicas (ambientales o medicamentosas). Citopenias autoinmunes.
Enfermedad crónica hepática o renal.

Comentario final: El síndrome del 5q es una enfermedad muy poco frecuente causada por pérdida (deleción)
de una parte del brazo largo del cromosoma 5. Provoca anemia refractaria al tratamiento y síndromes
mielodisplásicos que pueden derivar a leucemia aguda. El estudio de la serie ósea muestra cambios
característicos en los megacariocitos: aumenta su número y se vuelven más pequeños y mononucleares. La
deleción del cromosoma 5 como única anormalidad tiene pronóstico favorable, se presenta en un 10-15% de
los síndromes mielodisplásicos y es as frecuente en el sexo femenino. Aunque no existe una cura para el
síndrome mielodisplásico, un fármaco llamado lenalidomida, se ha demostrado que funciona especialmente
bien para las personas con síndrome 5q-.
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