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Resumen

Objetivos: Evaluar la prevalencia de la mutacion JAK2V617F en pacientes menores de 65 afos con
un primer ictus isquémico de etiologia indeterminada (PII), y analizar su asociacidn con variables
clinicas y prondsticas.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo de cohorte consecutiva de pacientes con
PII atendidos entre 2005-2024, sin diagndstico previo de neoplasias mieloproliferativas cronicas
(NMPc) y con muestra biologica disponible. La mutacién JAK2V617F se analizé mediante PCR alelo-
especifica (LOD 0,01%) por el Servicio de Hematologia, ciego a los datos clinicos. Se defini
positividad de una frecuencia alélica (VAF) = 0,1%. Se recogieron variables clinicas, factores de
riesgo vascular y pardmetros analiticos. Se realizaron analisis descriptivos comparativos y regresion
logistica para identificar predictores de mal pronoéstico funcional (mRS 3-6).

Resultados: De los 222 pacientes incluidos, 18 (8,1%) presentaron la mutacién JAK2V617F con VAF
= 0,1%. Tres de ellos cumplian criterios diagnosticos de NMPc en el momento del ictus. La
prevalencia observada fue superior a la estimada para poblacion general de edad comparable
(0,1-3,1%). En el modelo multivariable, la VAF (escalada por 1%) se asoci6 de forma independiente
con peor pronostico funcional (OR: 1,003; IC95%: 1,000-1,006; p = 0,025), tras ajustar por edad,
sexo, comorbilidades y NIHSS.

Conclusion: En pacientes con PII la mutacion JAK2V617F mostré una prevalencia superior a la
esperada, asociada con un peor prondstico funcional. Esta mutacion se puede detectar en individuos
sin NMPc dentro del espectro de la hematopoyesis clonal (CHIP), y se ha sugerido como un nuevo
factor de riesgo vascular. Se requieren estudios adicionales para confirmar su relevancia clinica en
PII.
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