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Introduccién: El Sindrome de Budd-Chiari (SBC) es una complicacién grave de los
sindromes mieloproliferativos crénicos (SMPC) Ph’ negativos. Recientemente se ha
descrito que la mutacion JAK2V617F esta presente en el 59% de los pacientes con
SBC y que puede detectar SMPC ocultos (Smalberg et al, 2006).

Material y métodos: Hemos analizado la mutacién de JAK2V617F en cinco pacientes
diagnosticados de SBC en el Hospital Universitario La Fe durante el aino 2006. Las
principales caracteristicas clinicas y analiticas al diagnéstico se muestran en la tabla.
El DNA gendmico fue aislado a partir de 200uL de sangre periférica no manipulada
utilizando el sistema QuiampDNA mini kit#r (Quiagen). El analisis de la mutacion JAK
2V617F se realizd6 mediante ARMS (amplification refractory mutation system)(Jones et
al, 2005). El método incluye dos parejas de cebadores que amplifican el alelo normal y
el mutado (V617F) en una reaccién de PCR simple.

Resultados: Los cincos pacientes estudiados mostraron la mutacion de JAK2V617F
en su forma heterocigota. Todos fueron pacientes jovenes (edad < 45 afios), con un
claro predominio de mujeres frente a hombres (4:1). El episodio trombdtico se produjo
a nivel de las venas suprahepaticas y en ningun caso existia patologia previa
conocida. El estudio clinico y morfologico reveld criterios de policitemia vera en tres
pacientes. Los pacientes restantes no cumplian criterios de ningun tipo de SMPC
aunque presentaban alteraciones hematoldgicas como trombocitosis moderada. El
estudio de trombofilia reveld la presencia de un déficit de proteina C en un caso,
mutacion del factor V Leiden en otro y una combinacion de los dos en un tercer
paciente. De los cinco pacientes, uno fallecié y el resto estan vivos y en tratamiento
con anticoagulacién oral.
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Conclusiones: La presencia de la mutacién JAK2V617F en su forma heterocigota es
un evento frecuente en el SBC. El estudio de estos pacientes revela que generalmente
subyace un SMPC Ph’ negativo no diagnosticado o en su defecto alteraciones
hematolégicas no clasificables. Nuestro estudio sugiere que la mutacion de JAK2V617
debe ser estudiada en todos los pacientes con SBC.
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