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Introduccién: El gen JAK2 codifica para una proteina de actividad tirosina quinasa
involucrada en las vias de transduccion de sefiales y crecimiento celular.La mutacién
V617F en el dominio pseudokinasa del JAK2 esta implicada en la génesis de
Sindromes Mieloproliferativos Crénicos (SMPC) Ph - (Policitemia Vera PV,
Trombocitemia Esencial TE y Mielofibrosis Idiopatica MI).

Objetivo: Estudio de la frecuencia de la mutacion V617F del gen JAK2 en SMPC y
proliferaciones reactivas realizado en un Unico centro.

Pacientes y métodos: En el periodo comprendido entre marzo de 2006 hasta mayo
de 2007 se ha realizado el anadlisis de la mutacién V617F a 138 pacientes, 71 (51%)
hombres y 67 (49%) mujeres en un rango de edad de 1 a 97 afios. Del total de
pacientes, 104 llegaron al laboratorio con sospecha de SMPC y 34 llegaron como
proliferaciones reactivas. No llegd ninguna muestra con sospecha de MI . El analisis
de la mutacién V617F se ha realizado en muestras de sangre periférica y/o médula
6sea mediante Reaccion en cadena de la Polimerasa Alelo Especifico ASO-PCR para
el alelo mutado (Baxter et al. Lancet,365, 2005) y PCR-RFLP para el alelo no mutado.

Resultados: Se detecto la mutacion en 59 pacientes: 24 con TE, 15 con PV y 20 con
SMPC sin clasificar. La mutacién no se detecté en 79 de los pacientes estudiados: 5
con TE, 3 con Leucemia Mieloide Crénica, 37 con SMPC sin clasificar y 34
proliferaciones reactivas. Presentaron la mutacion el 100% de las PV y el 82.8% de las
TE, mientras que el 100% de las proliferaciones reactivas no presentaron la mutacion
en el gen JAK2. En la muestra de una paciente con sospecha de trombocitosis
reactiva por esplenectomia se observé el alelo mutado, confirmandose posteriormente
el diagndstico de TE.

Conclusiones: a) La frecuencia de la mutacién V617F en los SMPC en los resultados
obtenidos en nuestro estudio coincide con la publicada en la literatura de igual forma
se ha demostrado que en las formas proliferativas reactivas no aparece la mutacion en
ningun caso. b) En un numero considerable de pacientes (35%) pertenecientes a
SMPC sin clasificar, se observo el alelo mutado al igual que en una muestra con
sospecha de trombocitosis reactiva, lo que demuestra que el hallazgo de la mutacion
por técnicas de biologia molecular puede contribuir a un mejor diagndstico y
clasificaciéon de los SMPC.



