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Update on the Diagnosis and Stratification of 
Patients with Acute Myeloid Leukemia: An 

Urgent National Need
Acute myeloid leukemia is a neoplasm with a high lethality, with alarming 

results in our country, positioning it as a priority from the point of view of 
oncological public health. Cytology, immunophenotype, karyogram, and a few 
translocations/mutations by molecular biology are currently available for diag-
nosis and stratification. This diagnostic approach is insufficient since it allows 
classifying less than 50% of patients in a specific group. Therefore, consolidation 
therapy is selected with little biological information. The role of morphology 
and cytogenetics is progressively losing prognostic weight with respect to mo-
lecular biology, and next-generation sequencing has positioned itself as a key 
element for diagnosing our patients. In addition, the investigation of germline 
mutations is acquiring greater relevance, increasing its detection frequency 
and influencing decision-making regarding treatment and selecting a related 
donor for an allogeneic transplant. In this review, an update of the integrated 
diagnosis of patients with acute myeloid leukemia is carried out in light of the 
new diagnostic (WHO 2022 and ICC 2022), and prognostic classifications (ELN 
2022). We propose an algorithm for integrated diagnosis to be considered for 
its implementation. It is imperative as a country to invest in new diagnostic 
technologies to improve the prognosis of our patients.

(Rev Med Chile 2023; 151: 628-638)
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RESUMEN

La leucemia mieloide aguda es una neoplasia con una elevada letalidad, 
con resultados inferiores en nuestro país respecto a la experiencia internacional 
publicada, posicionándola como una prioridad desde el punto de vista de salud 
pública oncológica. Actualmente, para su diagnóstico y estratificación se dispone 
de citología, inmunofenotipo, cariograma y escasas traslocaciones/mutaciones 
por biología molecular. Esta aproximación diagnóstica es insuficiente, ya que 
nos permite clasificar menos del 50% de los pacientes en un grupo específico 
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y, por lo tanto, la elección de la terapia de consolidación se realiza con escasa 
información biológica. El rol de la morfología y de la citogenética progresiva-
mente pierden relevancia pronóstica con respecto a la biología molecular, y la 
secuenciación de siguiente generación se ha posicionado como un elemento 
clave para el diagnóstico y estratificación de riesgo de estos pacientes. Además, 
la pesquisa de mutaciones germinales ha ido adquiriendo mayor relevancia, 
aumentando su frecuencia de detección e influyendo en la toma de decisiones 
respecto al tratamiento y en la selección de donante emparentado para un tras-
plante alogénico. En esta revisión se realiza una actualización del diagnóstico 
integrado de pacientes con leucemia mieloide aguda, a la luz de las nuevas 
clasificaciones diagnósticas (OMS 2022 e ICC 2022) y pronósticas (ELN 2022) 
y se propone un algoritmo a considerar para su implementación. Es perentorio 
como país invertir en nuevas tecnologías diagnósticas para mejorar el pronóstico 
de nuestros pacientes.

Palabras clave: Leucemia Mieloide Aguda; Biología Molecular; Diagnós-
tico.

La leucemia mieloide aguda (LMA) se define 
como una neoplasia de precursores hema-
topoyéticos, caracterizada por proliferación 

celular y bloqueo en la diferenciación. En Estados 
Unidos tiene una incidencia estimada de 4,3 por 
100.000 habitantes por año1. Su importancia radi-
ca en su pronóstico ominoso: tiene una sobrevida 
global estimada a 5 años en torno a 30%, siendo 
dentro del contexto de tumores en general, la 
quinta neoplasia con peor sobrevida a 5 años, y si 
se analiza el sub-grupo de pacientes mayores de 
65 años, es la neoplasia con menor sobrevida (a 
1 año de 21%)1.
 Estos datos distan enormemente de la rea-
lidad chilena. Los reportes iniciales emanan de 
un centro público, reportando sus resultados 
en 117 pacientes2, con una sobrevida global a 5 
años de 11%. Posteriormente, un centro privado 
publicó una serie con 40 pacientes con una so-
brevida global estimada a 5 años en torno a 20% 
(incluyendo solamente pacientes que recibieron 
tratamiento con quimioterapia3. Estos datos ini-
ciales no solo remarcan los resultados inferiores 
en cuanto sobrevida global respecto a la literatura 
internacional, sino que comparten la falta de ele-
mentos diagnósticos y pronósticos: 28%-45% no 
cuentan siquiera con un cariograma para poder 
estratificar riesgo. Recientemente, en un estudio 
multicéntrico, el grupo chileno de estudio de 
LMA publicó un análisis retrospectivo de 539 
pacientes4. Este análisis incluye pacientes del sec-

tor público, privado y de las fuerzas armadas. Se 
evidenció una mediana de sobrevida global de 6 
meses, siendo nuevamente llamativo el escaso uso 
de herramientas diagnósticas: 42% no dispone de 
cariograma y menos del 50% dispone del análisis 
de mutaciones de NPM1 y FLT3. Resultados 
preocupantes, puesto que no es posible estrati-
ficar correctamente a nuestros pacientes según 
clasificaciones de riesgo estándares, influyendo 
enormemente en la toma de decisión respecto al 
tratamiento de consolidación.
 Actualmente, desde el punto de vista diagnós-
tico contamos con acceso a citometría de flujo, ca-
riograma y algunas alteraciones genéticas, princi-
palmente traslocaciones recurrentes y mutaciones 
en NPM1 y FLT3. Un aspecto fundamental para 
poder mejorar nuestros resultados es poder es-
tandarizar y profundizar en la biología subyacente 
de la LMA. Muchos avances han ocurrido en los 
últimos años en relación al diagnóstico y estrati-
ficación de los pacientes con LMA, llevando a una 
eclosión de fármacos en los últimos años (Figura 
1), ofreciendo nuevas alternativas terapéuticas. 
Sin conocer la biología subyacente a la LMA en 
Chile, además de no contar con la información 
adecuada para la toma de decisiones terapéuticas, 
tampoco podremos saber la real necesidad de 
nuevas terapias. La presente revisión abordará el 
estado del arte actual del diagnóstico de LMA, y 
se propondrá un algoritmo diagnóstico integrado 
(Figura 2).
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Figura 1. Línea temporal de fármacos aprobados para el tratamiento de la Leucemia Mieloide Aguda.

Figura 2. Herramientas diagnósticas en el diagnóstico integrado de Leucemia Mieloide Aguda.

I. Morfología

a) Análisis cuantitativo

 El concepto de blasto surge de una descripción 
morfológica de un subtipo celular, que se caracte-
riza principalmente por un núcleo con cromatina 

laxa, frecuentemente con la presencia de nucléolo, 
y con una relación núcleo/citoplasma elevada5. 
Ahora bien, la clasificación FAB original exigía un 
recuento de blastos ≥ 30% para el diagnóstico de 
LMA6. Aquellos pacientes con recuento de blastos 
entre 20%-30% eran catalogados como anemia 
refractaria con exceso de blastos en transforma-
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ción (t-RAEB) y los pacientes con < 20% blastos 
entraban en la categoría de anemia refractaria con 
exceso de blastos (RAEB). La clasificación OMS 
2001 disminuye el recuento de blastos requeridos 
para el diagnóstico de LMA a 20%7 por motivos 
prácticos: los pacientes con t-RAEB sometidos 
a quimioterapia tienen similar pronóstico que 
aquellos con LMA. Sin embargo, los pacientes 
con RAEB sometidos a quimioterapia tienen peor 
sobrevida global8.
 Esta concepción pragmática ha sido puesta 
en tela de juicio desde la biología: los patrones de 
alteraciones moleculares de pacientes con LMA 
secundaria son similares a los de pacientes con 
síndromes mielodisplásicos (SMD) con blastos 
> 10% y, además, su pronóstico es equivalente, 
con medianas de sobrevida global inferior a los 
2 años9. Esto llevó a varios autores a plantear la 
disminución del recuento de blastos a 10% para 
el diagnóstico de LMA10. Más aún, el 2016 se 
publicaron datos del MD Anderson acerca de 
sus resultados en pacientes con conteo de blas-
tos entre 10%-19%, 20%-29% y > 30%, siendo 
equivalentes11. Este punto ya fue adoptado por 
la clasificación OMS 2016, que frente a ciertas 
alteraciones moleculares permitía el diagnóstico 
independiente del recuento12. La clasificación 
OMS 2022 recientemente publicada recoge este 
punto, mencionando que los pacientes con > 10% 
de blastos debieran considerarse “LMA equiva-
lentes” desde el punto de vista terapéutico13. Sin 
embargo, mantuvo su punto de corte de 20% ex-
ceptuando las alteraciones genéticas recurrentes. 
La propuesta del Consenso Internacional (ICC) 
sí hace hincapié en el punto de corte de 10%, y 
agrega la categoría de “LMA/SMD” para aquellos 
pacientes con contaje entre 10%-19%14.
 Un aspecto a recordar es que el recuento de 
blastos se realiza con todas las células núcleadas 
(incluyendo eritroblastos) y que los promonocitos 
se consideran como equivalentes blásticos.

b) Análisis cualitativo

 Existen ciertos hallazgos cualitativos impor-
tantes de conocer15:
- Promielocitos hipergranulares con múltiples 
bastones de Auer (células de Faggot) orientan 
rápidamente al diagnóstico de leucemia promie-
locítica aguda (LPA). Habitualmente el núcleo es 
bilobulado, pero esta alteración es apreciable de 

mejor manera en la variante hipogranular (núcleo 
en reloj de arena).
- Blastos con núcleo indentado con la presencia 

de bastón de Auer dentro de halo pálido pe-
ri-nuclear orienta el diagnóstico de t(8;21).

- Eosinofilia medular orienta el diagnóstico de 
inv(16), aunque también es pesquisable en 
otras alteraciones.

- Basofilia medular orienta el diagnóstico de 
t(6;9).

- Núcleo en forma de copa orienta al diagnósti-
co de NPM1 mutado, habitualmente asociado 
a la co-mutación con FLT3.

- Formas inhabituales, como la leucemia eritroi-
de pura o megacarioblástica.

 La clasificación morfológica FAB en el 
contexto del análisis mutacional pierde poder 
pronóstico16. El diagnóstico morfológico de 
mielodisplasia en el escenario de una LMA tiene 
problemas inherentes a la estandarización, baja 
especificidad, además que su rol pronóstico ha 
sido desestimado, en contraposición con la ca-
racterización genética de las LMA secundarias 
(ya sea por citogenética o biología molecular)17,18. 
Por lo tanto, el rol actual de la morfología es cada 
vez más acotado, y queda supeditado al recuento 
de blastos y a la orientación de alteraciones gené-
tico-moleculares subyacentes.

II. Inmunofenotipo

 El rol actual de la citometría de flujo es fun-
damental. Permite establecer rápidamente el 
linaje blástico, y permite identificar entidades 
infrecuentes como linaje ambiguo, eritroide pura, 
megacarioblástica y neoplasias de células dendrí-
ticas plasmocitoides blástica. Un aspecto crucial 
a mencionar de esta técnica es su estandarización, 
con paneles de anticuerpos establecidos como 
EuroFlow19. Sin embargo, no todos los centros en 
Chile utilizan dicha estandarización, y no siempre 
se utilizan los paneles requeridos.
 Desde el punto de vista diagnóstico, el patrón 
más relevante de reconocer es HLA-DR y CD34 
negativos, puesto que orientan rápidamente al 
diagnóstico de LPA. Si se adiciona CD11b nega-
tivo, tiene un valor predictivo positivo del 93%20. 
El principal diagnóstico diferencial es leucemia 
NPM1 mutado, donde otros parámetros como 
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la expresión de CD33, CD13 y CD64 sirven para 
su discriminación21,22. La identificación precoz de 
LPA permite instaurar rápidamente tratamientos 
específicos altamente eficaces y capaces de preve-
nir complicaciones tempranas, responsables de la 
mayor proporción de muertes por LPA23. Existen 
otros patrones fenotípicos que pudieran tener rol 
predictivo de alteraciones genéticas24.
 Sumado a lo anterior, la identificación de 
antígenos aberrantes es relevante, ya que sirve 
de elemento para seguimiento de la enfermedad 
medible residual (EMR)25,26.

III. Citogenética

 El cariograma se encuentra alterado en el 50% 
de las LMA de novo27. Sin embargo, varias de di-
chas alteraciones son traslocaciones recurrentes 
que se detectan actualmente por PCR (40%-50% 
aproximadamente). Por lo tanto, su aportación in-
dividual en LMA es cada vez menor en términos 
absolutos. Su rol actual es detectar elementos de-
finitorios de mal pronóstico28: cariotipo complejo 
y/o monosómico, alteraciones relacionadas con 
mielodisplasia, y alteraciones citogenéticas recu-
rrentes inhabituales no solicitadas por biología 
molecular (ej: t(6;9)). En caso de un cariograma 
con < 20 metafases analizadas, se podría com-
plementar su estudio mediante FISH para ciertas 
alteraciones de alto riesgo (ej: monosomía 7).
 Un elemento local a considerar es el tiempo: 
las guías actuales refieren que el resultado del 
cariograma debiese estar en 5-7 días. Sin embar-
go, en nuestra realidad el resultado habitual se 
encuentra en torno a 3-4 semanas. Este punto es 
importante, ya que el cariograma no sólo es un 
elemento pronóstico, también es útil en la toma 
de decisión respecto al tratamiento: en pacien-
tes mayores a 60 años, el riesgo de mortalidad 
relacionada con la quimioterapia es elevado, 
sobretodo considerando que la tasa de respuestas 
completas disminuye notoriamente. En dicho 
escenario, se han ideado diversos puntajes para 
poder determinar el beneficio en este nicho de 
pacientes29,30, siendo las alteraciones citogenéticas 
muy relevantes en la toma de decisiones. Deci-
siones que hoy se toman muchas veces a ciegas, 
y que ejemplifica el hecho que un gran número 
de pacientes recibe solamente terapia paliativa en 
este segmento etario (y que pudieran beneficiarse 

de tratamiento intensivo) o, en contraposición, 
pacientes que reciben tratamiento y son expues-
tos a un riesgo elevado de mortalidad con escaso 
beneficio.

IV. Biología molecular

 Con técnicas de RT-PCR podemos identifi-
car rápidamente traslocaciones, principalmente: 
t(8;21), inv(16) y t(15;17) (RUNX1-RUNX1T1, 
CBFB-MYH11 y PML-RARα respectivamente). 
La identificación precoz es fundamental, ya que 
actualmente existen fármacos como Gemtuzu-
mab que en el sub-grupo de pacientes con t(8;21) 
e inv(16) (conocidas como core-binding factor) 
mejoran su sobrevida global notoriamente(31). 
Tal como se mencionó previamente, la detección 
precoz de LPA con PML-RARα determina una es-
trategia terapéutica específica. Mediante técnicas 
de PCR, se puede analizar la mutación de FLT3 
TKD/ITD, cuya identificación permite adicionar 
fármacos espécificos para estas dianas, mejorando 
también su pronóstico32. En Chile, actualmente 
contamos con Midostaurina33 financiado por 
programa de drogas de alto costo, y ya existen di-
versos estudios con alternativas (ej: Gilteritinib). 
Además, la identificación de FLT3 ITD es un 
factor de pronóstico y favorece la indicación de 
trasplante alogénico en su primera remisión. La 
identificación de NPM1 por PCR también sirve 
de estratificación pronóstica. Otra alteración a 
tener presente precozmente es la mutación de 
TP53 en pacientes candidatos a terapias no in-
tensivas como Azacitidina/Venetoclax, ya que la 
adición de Venetoclax solamente aumenta la tasa 
de respuesta completas de forma transitoria, sin 
mejorar la sobrevida global de estos pacientes34, 
por lo que pacientes no candidatos a trasplante 
alogénico, no se beneficiarían de la adición de 
Venetoclax en este escenario (considerando los 
costos de dicho fármaco y las frecuentes citope-
nias asociadas).
 Además, de las técnicas clásicas, NGS ha 
tomado un lugar primordial en la LMA. En un 
estudio de Papaemmanuil con 1.540 pacientes, 
se logró identificar en el 96% de los casos alguna 
mutación conductora35. Las mutaciones más fre-
cuentes fueron: FLT3, NPM1, DNMT3A, NRAS, 
TET, IDH2, CEBPA y RUNX1. De dicho análisis, 
se propone la clasificación en 11 grupos genéti-
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co-moleculares, logrando clasificar el 80% de los 
casos (versus el 48% aplicando técnicas clásicas). 
De dicho análisis se desprenden varias conclusio-
nes:
- Las traslocaciones t(15;17) e inv(16) tienen un 

mejor pronóstico. Sin embargo, la t(8;21), clá-
sicamente definida de buen pronóstico tiene 
peor sobrevida respecto a las anteriores.

- Se identifica un grupo importante de altera-
ciones en relación a mutaciones de cromatina/
spliceosoma (que inicialmente se categorizaba 
en el 84% de las veces como grupo interme-
dio), que tendrían pronóstico desfavorable.

- TP53 mutado conlleva pésimo pronóstico.
- Se confirma CEBPA como mutación de buen 

pronóstico.
- El efecto de las co-mutaciones influye en el 

pronóstico (ej: el efecto pronóstico de NPM1 
depende de la co-mutación de FLT3 ITD y/o 
DNTM3A).

 El segundo estudio a destacar es de Lidsley, 
que identifica un grupo de genes mutados que 
tienen > 95% de especificidad para el diagnóstico 
de LMA secundaria36. Estos son: SRSF2, ZRSR2, 
SF3B1, ASXL1, BCOR, EZH2, UA2F1 y STAG2. 
Su identificación es importante, ya que los pa-
cientes sin criterios morfológicos de SMD pero 
con dichas mutaciones se comportan como LMA 
secundaria y, a su vez, pacientes con criterios 
morfológicos pero sin alteraciones citogenéticas y 
mutaciones propias de LMA secundaria se com-

portan como LMA de novo.
 Dichos trabajos llevaron a la clasificación 
pronóstica de la European Leukemia Network 
201737. Posteriormente, su trabajo de validación 
evidencia que los 3 grupos iniciales (favorable, 
intermedio y adverso) no discriminaban de for-
ma tan fehaciente38, y en el 2020 se propone que 
CEBPA bialélico e inv(16) debieran clasificarse 
en grupo muy favorable y pacientes con TP53 
o cariotipos complejos como muy desfavorable. 
Además, se debe mencionar que en el análisis 
multivariado la edad y el antecedente de terapia 
fueron factores pronósticos independientes.
 Recientemente, se publicó la ELN 202239, don-
de las principales diferencias con la clasificación 
anterior son (Tabla 1): la omisión del ratio alélico 
de FLT3 ITD, considerando todo FLT3 ITD como 
de riesgo intermedio; se adicionan como riesgo 
adverso mutaciones relacionadas con mielodis-
plasia; se especifica que CEBPA, para ser de buen 
pronóstico, tiene que estar mutado en la región 
bZIP más que ser bi-alélica. Un punto importante 
es que se especifica que la presencia de mutación 
de KIT no altera el riesgo en leucemias CBF, so-
bretodo porque dicho riesgo inicialmente descrito 
queda supeditado a la EMR en el seguimiento40.
 Como se aprecia, la cantidad de genes a eva-
luar para una adecuada estratificación es elevada, 
y en dicho escenario NGS se ha posicionado 
como una herramienta diagnóstica fundamental, 
resultando altamente costo-efectiva por su capa-
cidad de analizar en paralelo un importante nú-

Tabla 1. Estratificación de riesgo de pacientes con Leucemia Mieloide Aguda según la European Leukemia 
Network 2022

Favorable t(8;21)
inv(16)

NPM1 mutado sin FLT3-ITD
CEBPA mutado en región bZIP

Intermedio FLT3-ITD con o sin NPM1
t(9;11)

Alteraciones no clasificadas

Adverso t(6;9)
t(9;22)
t(8;16)

Re-arreglos KTM2A
lnv(3)

Cariotipo complejo o monósimo
Alteraciones cromosomas5, 7 y 17

TP53 mutado
Mutaciones en: ASXL1, BCOR, EZH2, RUNX1, SF3B1, SRSF2, STAG2, U2AF1 o ZRSR2
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mero de genes (versus PCRs de forma individual). 
Su implementación en Chile resulta urgente, ya 
que los pacientes del sistema público no tienen 
acceso a una estratificación de riesgo suficiente 
(y por tanto, de una adecuada selección de terapia 
de consolidación); y los pacientes del sistema pri-
vado pueden acceder restringidamente mediante 
envío de muestra al extranjero. Actualmente, 
respecto a la clasificación OMS, estamos atrasados 
15 años en relación a la clasificación diagnóstica. 
Respecto al costo, que siempre genera reticencias, 
se debe reconocer que dentro del costo total que 
conlleva el tratamiento de LMA (hospitalización, 
antimicrobianos, eventual trasplante alogénico, 
etc), el impacto porcentual de adicionar un es-
tudio de NGS es bajo41, en tumores sólidos ya se 
ha establecido que ronda el 6% del costo total42; 
considerando que podría impactar en hasta un 
30% la toma decisión terapéutica en LMA43.

V. Mutaciones germinales

 Cada vez va adquiriendo mayor relevancia la 
pesquisa de mutaciones de origen germinal, ya 
que además de la consejeria genética, es impor-
tante a la hora de seleccionar donantes relacio-

nados para un hipotético trasplante alogénico44. 
Actualmente, tiene su propia categoría en la 
clasificación OMS 2022 y es un cualificador en la 
clasificación ICC 2022. De hecho, se han descritos 
mutaciones con edad de presentación > 60 años 
(ej: DDX41), por lo que la edad no es un criterio 
para descartar.
 La ELN 2022 propone su testeo frente a las 
siguientes características:
- Historia personal de al menos 2 cánceres, sien-

do al menos uno hematológico (sin importar 
orden).

- Historia personal de cáncer hematológico 
más: algún familiar dentro de dos generacio-
nes con cáncer hematológico o, algún familiar 
dentro de dos generaciones con cáncer sólido 
antes de los 50 años o, algún familiar dentro 
de dos generaciones con anormalidad hema-
tológica.

- dad de debut de neoplasia hematológica más 
precoz que el promedio.

- Presencia de una mutación sospechosa duran-
te la remisión clínica.

 Por lo tanto, la historia oncológica familiar es 
fundamental y debe evaluarse de forma rutina-
ria.

Figura 3. Tablas comparativas respecto la clasificación de la Organización Mundial de la Salud (OMS) 2022 y de la Clasificación 
Consenso Internacional (ICC) 2022).
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Figura 4. Propuesta de algoritmo de diagnóstico integrado de todo paciente con Leucemia Mieloide Aguda; EMR = enferme-
dad medible residual; ELN 2022 = European Leukemia Network 2022.

VI. Diagnóstico integrado

 Actualmente, contamos con 2 clasificaciones, 
que enfatizan la importancia de las alteraciones 
genéticas, especificadas en la Figura 3.
 A modo de comparación, las anormalidades 
genéticas definitorias y recurrentes son prácti-
camente las mismas; se especifica que basta una 
mutación en el dominio bZIP para clasificar como 
CEBPA (ya no es necesario que sea bialélica); 
ambas especifican que la presencia de BCR-ABL 
exige > 20% blastos; ambas eliminan los criterios 
morfológicos de LMA relacionada a mielodis-
plasia, y la definen por alteraciones citogenéticas 
y/o moleculares. La ICC agrega como subtipo la 
entidad TP53 mutado como entidad propia; y la 
ICC pese a que no lo incluye como categoría, sí 
agrega la predisposición germinal como un cuali-
ficador de LMA. Por último, la OMS 2022 elimina 
la entidad RUNX1 como entidad previa.

 Ahora bien, agrupando las necesidades diag-
nósticas y de estratificación de riesgo ELN 2022, 
planteamos una propuesta de algoritmo de diag-
nóstico integrado de LMA (Figura 4). Destaca-
mos la necesidad de contar con algunos estudios 
de forma precoz (idealmente antes de iniciar 
el tratamiento) para definir adición de terapias 
dianas. Es importante separar a los pacientes 
candidatos a quimioterapias de alta intensidad de 
aquellos que no. Se propone evaluar precozmente 
la presencia de mutaciones en TP53 con el fin de 
determinar el beneficio/futilidad de adicionar 
Venetoclax en pacientes candidatos a esquemas 
de baja intensidad. Por el momento, no se incluye 
IDH1/2 como mutaciones de pesquisa rápida, 
debido a la falta de aprobación aún de dichos 
inhibidores, sumado al hecho de que la respuesta 
con esquemas basados en Venetoclax obtiene 
excelentes resultados. El estudio mediante NGS 
se puede realizar mediante paneles comerciales 
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acotados con los genes más relevantes. Se debe 
mencionar que el antiguo paradigma del inicio 
precoz de tratamiento ha sido rebatido por di-
versos estudios, por lo que actualmente se podría 
considerar seguro esperar el resultado de ciertos 
elementos diagnósticos para poder definir de 
mejor forma el tratamiento en los casos de LMA 
no promielocítica45.
 Finalmente, se debe destacar que el análisis 
molecular por más que sea necesario y costo-efec-
tivo es complejo: requiere expertiz en los aspectos 
técnicos de la secuenciación, pero a su vez, se re-
quieren competencias clínicas para una adecuada 
interpretación de las variantes. En sintonía con lo 
reportado por el grupo español PETHEMA46, es 
necesario centralizar estos análisis en centros de 
referencia especializados, generando experticia en 
grupos definidos y debido a un mayor volumen 
de procesamiento, una mejor utilización de los 
recursos económicos. Y así también, constituir 
comités moleculares en el estudio y tratamiento 
de la leucemia aguda, símil a tumores sólidos47.

Conclusión

 La LMA es una patología altamente heterogé-
nea en su comportamiento y en su pronóstico. Las 
herramientas diagnósticas actuales disponibles en 
nuestro país son insuficientes para poder guiar de 
forma adecuada el tratamiento (ej: terapias dianas 
o la indicación de trasplante alogénico en primera 
remisión). Un adecuado algoritmo integrando 
diversas técnicas es fundamental, pero por sobre-
todo, se debe avanzar en la inclusión de nuevas 
técnicas moleculares (NGS) para mejor categori-
zación de nuestros pacientes. Debemos ahondar 
de mejor forma en la biología subyacente de la 
enfermedad para poder mejorar el pronóstico de 
nuestros pacientes.
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