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Introduccién: La mutacién V617F del gen JAK2, descrita recientemente, aparece en
una gran proporcion de pacientes con sindrome mieloproliferativo (SMP) (casi en el
100% de policitemia vera y en el 50% de trombocitemia esencial y mielofibrosis
idiopatica). Algunos de estos pacientes no cumplen los criterios diagndsticos
aceptados de SMP pero lo desarrollan durante el seguimiento. Ademas, la presencia
de JAK2V617F en pacientes con SMP es un factor de riesgo para trombosis
fundamentalmente esplacnica. El sindrome de Budd-Chiari (SBC) es una obstruccion
al flujo venoso hepatico generalmente debido a una trombosis venosa cuya causa mas
frecuente son los SMP (50%). Otras causas son alteraciones trombofilicas hereditarias
como la mutacion del factor V Leiden (26%).

Caso clinico: Describimos el caso de una paciente con un SBC agudo en el que
coexisten la mutacion del factor V Leiden y la JAK2V617F. Mujer de 36 afios, sin
antecedentes personales y familiares de interés, diagnosticada de una trombosis
yugular interna derecha y de SBC en otro centro, remitida para colocacién de DPPI.
Presentaba astenia, nauseas y dolor abdominal. Exploracion fisica: ictericia, ascitis y
hepatoesplenomegalia. Laboratorio: leucocitos 6,1 x 10%L (N/4 x 10%L); Hb 13,2 g/dL;
Hcto 41,7%; plaquetas 279 x 10%L; INR 1,8; bilirrubina 1,6 mg/dL; AST 68 UI/L; ALT
28 UI/L. Frotis de sangre periférica: normal. Serologia viral negativa.

Resultados: El estudio completo de trombofilia revelé que la paciente era portadora
heterocigota de la mutacién del factor V Leiden. Se detecté la mutacion JAK2V617F
mediante ARMS. Se realizé estudio familiar que encontré la mutacién del factor V
Leiden en su hijo, su padre y un hermano. La RMN abdominal, la angiografia y biopsia
hepatica mostraron alteraciones compatibles con SBC. La paciente recibi6 tratamiento
con enoxaparina. Se intentd la colocacién de la DPPI en dos ocasiones y no fue
posible por lo que se realizd un shunt porto-cava quirdrgico. A pesar de ello persistié la
acumulacion de ascitis con pérdida abundante de liquido por los drenajes quirdrgicos
presentando alteraciones hidroelectroliticas graves e hipotensién. Dada la situacion
clinica se desestimo el trasplante hepatico. Se practico una ecografia doppler que
mostré una trombosis portal completa. Finalmente presenté un fallo multiorganico y
fallecio. La mutaciéon JAK2 se detectd en el contexto de un SBC, por lo que podriamos
decir que la paciente tenia un SMP latente, probablemente una forma latente de
policitemia vera. Aunque los valores de Hb y Hcto fueron normales la eritrocitosis pudo
haber sido enmascarada por la esplenomegalia y la hemodilucion.

Conclusiones: En conclusién, ante un SBC, y aunque encontremos un factor
protrombadtico, debe realizarse una busqueda amplia de factores ya que varios de
éstos pueden coexistir en un mismo paciente. Como la mutacion JAK2V617F puede
detectar un SMP latente, el analisis de esta mutacion deberia ser incluida en el
proceso diagndstico del SBC y en el de otras trombosis esplacnicas.



