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Resumen

Objetivo: El descubrimiento en 2005 de la mutacion en el exon 14 del gen de la JanusKinasa 2 (JAK2, 51 7p)
del cromosoma 9p24 sugiere una patogénesis comun para las enfermedades mieloproliferativas que son
negativas parael cromosoma Filadelfia, entre ellas |a policitemiavera (PV). Segin algunos estudios, esta
mutacion esta presente en, a menos, el 95% de los pacientes con PV y estd ausente en |os pacientes sanos.
Esto hallevado a su inclusién entre los criterios principales para el diagnéstico de laPV propuestos por la
Organizacion Mundial de la Salud. El objetivo de este estudio fue realizar un andlisis retrospectivo para
determinar |a presencia de esta mutacion en |os pacientes con evidencia de elevacion del volumen globular
eritrocitario (VG) determinado por la técnica de dilucién isotépica con ®1Cr.

Material y método: Seincluyeron en este estudio 10 pacientes, 6 varonesy 4 mujeres, con edades
comprendidas entre 22 y 89 afios, en los que € estudio del VG por la técnica de dilucion isotépica demostrd
un incremento por encima del 25% del valor normal y a quienes se les habia determinado la presenciade la
mutacion JAK2, 61 7¢-

Resultado: Lamutacion JAK2,6,,¢ Se encontro en 7 de los 10 pacientes incluidos en el estudio, en
porcentajes que oscilaron entre 1,8% y 50,5%. Todos los casos en |os que la mutacion no estuvo presente
eran hombres.

Conclusiones: Lafrecuencia de mutacion JAK2, ¢, en los casos de VG aumentado fue menor que la
descrita en otros estudios. Aunque lamutacion JAK2, ¢, - puede ser un criterio importante para el
diagndstico de las enfermedades mieloproliferativas, en €l caso de laPV, ladeterminacion del VG resulta
indispensable.
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