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Fecha de solicitud: 15 de Marzo de 2026

1. Titulo del proyecto

Reclasificacion prondstica y terapéutica con modelo AIPSS-MDS de los SMD SF3B1 segln
OMS 2022.

2. Investigador principal
Nombre Dra. Raquel de Paz

Centro y direccion del Investigador principal
Hospital Universitario la Paz

Paseo de la Castellana 261

Madrid

Teléfono Email depazraquel@gmail.com

3. Memoria Cientifica

Justificacion del Proyecto

Los sindromes mielodisplasicos con sideroblastos en anillo (SMD-RS/ARSA) constituyen un subgrupo
biolégicamente heterogéneo caracterizado frecuentemente por la presencia de mutaciones en SF3B1. Sin
embargo, un porcentaje relevante de estos pacientes presenta mutaciones moleculares adicionales que
pueden modificar su evolucién clinica y su riesgo real de progresion.

Las clasificaciones actuales de riesgo como IPSS-R se basan fundamentalmente en variables clinicas y
citogenéticas, pero no incorporan de forma completa la informacién molecular. La incorporacién del
IPSS-M y de herramientas de inteligencia artificial como AIPSS-MDS del GESMD permite una
reclasificacion prondstica basada en el perfil molecular, lo que podria identificar subgrupos de pacientes
inicialmente considerados de bajo riesgo pero con mayor probabilidad de progresion o necesidad de
tratamiento.

Este proyecto pretende evaluar el impacto prondstico de las mutaciones asociadas en pacientes con
ARSA con o sin mutacién en SF3B1, mediante la comparacién entre los sistemas IPSS-R, IPSS-My la
reclasificacion mediante AIPSS-MDS, asi como analizar su correlacién con la necesidad de tratamiento y
evolucion clinica.
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Objetivos del proyecto
Evaluar la reclasificacion prondstica de pacientes con SMD con sideroblastos en anillo (ARSA) mediante la

aplicacion secuencial de IPSS-R, IPSS-M y el modelo AIPSS-MDS del GESMD, analizando el impacto de
las mutaciones en SF3B1 y mutaciones moleculares asociadas.

Poblacion de estudio y criterios de inclusiéon/exclusion
ARSA con SF3B1 con o sin conmutaciones asociasdas

Plan estadistico completo

N necesaria para el estudio y justificacion
n del GESMD >300 pacientes.
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Analisis estadisticos previstos

Bibliografia relevante

Cazzola M, Malcovati L. Genome sequencing in the management of myelodysplastic syndromes and
related disorders. Haematologica. 2025 Feb 1;110(2):312-329. doi: 10.3324/haematol.2023.284947. PMID:
39445412; PMCID: PMC11788631.

4. Plan de trabajo resumido

- Identificacion de pacientes con sindrome mielodisplasico con sideroblastos en anillo (ARSA) en el
registro GESMD.

- Clasificacién de los pacientes segun:presencia o ausencia de mutacién en SF3B1, presencia de
mutaciones moleculares adicionales detectadas por NGS.

Recogida de variables clinicas, hematol6gicas, citogenéticas y moleculares necesarias para el calculo de
los sistemas prondsticos.

Aplicacién del modelo de inteligencia artificial AIPSS-MDS del GESMD para la reclasificacion del riesgo
molecular.

Andlisis de la relacién entre el riesgo molecular y la evolucién clinica, incluyendo:necesidad de tratamiento,
tipo de tratamiento (EPO, luspatercept, imetelstat, transfusiones), progresion a SMD de alto riesgo,
progresién a leucemia mieloide aguda.

- Analisis estadistico y elaboracidon de resultados.

- Este proyecto forma parte del desarrollo de la tesis doctoral de la Dra. Adriana Nicolette Ramirez Burela,
residente actual de Hematologia. La tesis serd dirigida por las Dra. Raquel de Paz y Dra. Dunia de Miguel
Llorente.
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5. Plan de difusidon y de publicaciones (congresos, publicaciones)
SEHH
ASH 2026

6. Recursos necesarios

Requiere financiacion Si O No @
Requiere datos RESMD Si @ No O

Incluir un listado de variables solicitadas

Variables para calculo de IPSS R ( si no lo tienen) Edad ; %Blastos ; Citogenetica; Hemoglobina;
Plaquetas; Neutrofilos;

ARSA

SMD con sideroblastos anillados

Mutacion SF3B1

Para Célculo del IPSS Mol: NGS

Tratamientos

Incluir una relacién de las que estan en el registro y no.

Nota En caso de requerir variables no incluidas, se evaluara su inclusién o recogida paralela fuera del
registro.
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Requiere muestras de otros centros

si () No O)

Tipo de muestras
Aspirado de médula 6sea y/o sangre periférica de pacientes con sindrome mielodisplasico con
sideroblastos en anillo (ARSA), con estudio de secuenciacion de nueva generacion (NGS) disponible.

Momentos de recogida (diagndstico, recaida, etc.)
En cualquier momento (diagnostico; recaida...)
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