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Involvement of Janus Kinases in cytokine
signal transduction (Panel A) and structural
map of JAK2 (Panel B).

Nuevo marcador genético
con valor diagndstico en
SMPC clasicos
(PV, TE, MFI)
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Jones AV et al. Widespread occurrence of the JAK2 V617F mutation in chronic myeloproliferative disorders.
Blood. 2005 Sep 15;106(6):2162-8. PMID: 15920007
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Sexo

V617F JAK2 positivos

V617F JAK2 negativos

Pacientes PV (n = 84)

Varones (n = 57)

Mujeres (n = 27)

42 (74%) 15 (26%)

Pacientes TE (n = 243)

p=0"044

2=4"058

Varones (n = 130) 85 (65%) 45 (35%)
Mujeres (n = 113) 65 (58%) 48 (42%)
Pacientes MFI (n = 22)

Varones (n = 15) 11 (73%) 4 (27%)
Mujeres (n = 7) 4 (57%) 3 (43%)

Riesgo Relativo estimado (JAK2 V617F positivos)=1"257

(IC 95%=1"041-1"517)

La mutacién V617F es mas frecuente en mujeres con PV (26% mas frecuente)

Pacientes PV (n = 12/79)

PV1 V617F Negativo 46,XY/46,XY,del(20)(q13)

PV2 V617F Positivo 46,XY[28]/47,XY,+9[2] t

PV3 V617F Positivo 46,XY[4]/45,X,-Y[26] 4=
PV4 V617F Positivo 46,XY[91/46,XY,del(20)(q13)[21] [—]

PV5 V617F Positivo 46,XY[3]/47,XY,+9[27] t

PV6 V617F Positivo 46,XY[19]/45,X,-Y[11] t
PV7 V617F Positivo 46,XY[28]/47,XY,+9[2] m

PV8 V617F Positivo 46,XY[2]/47,XY,+9[36] '

PV9 V617F Positivo 46,XY[13]/46,XY,del(20)(q12)[17] t

PV10 V617F Positivo

PV11 V617F Positivo

47,XY,+8[30] “
45,X,-Y[30]

PV12 V617F Positivo

46,XY,del(20)(q12)[30] =

Pacientes TE (n = 16/191)

ET1 V617F Positivo

46,XX[141/45,XX,-5,del(9)(q22?),1dmin[16]

E V617F Positivo

46,XX,del(5)(q14q22)[31]

V617F Negativo

46,XY[4]/45,XY,-7[31]

ET4 V617F Positivo 46,XY[28]/47,XY,+8[2]
ETS V617F Positivo 46,XX[171/46,XX, +der(15)t(1;15)(q12;p13),-15[13]
ET6 V617F Positivo 46,XX,inv(9)(p12;q13)[30]

V617F Positivo

46,XX,del(20)(g3)[32]

V617F Negativo

46,X,-Y[30]

V617F Positivo

46,XX[21]/45,XX,-21[9]

ET10 V617F Positivo

46,XY[12]/46,XY,del(9)(q12922)[23]

V617F Positivo

46,XY[24]/47,XY,+9[6]

V617F Negativo

46,X[291/46,XY,del(5)(423q33)[3]

V617F Negativo

46,XY[20]/47,XY,+8[15]

V617F Positivo

46,XY[24]/47 XY, +9[6]

V617F Negativo

46,XX [29]/47,XX,+12 [1]

ET16 V617F Positivo

47,XX,+9[30]

Pacientes MFI (n = 2/22)

IMF1 V617F Negativo

46,XY[7]/46,XY,del(1)(p33)[23]

IMF2 V617F Negativo

46,XX,t(12;12)(p11;q13)[30]

79/85
11/62 (+)
1/17 (-)

191/243
11/118 (+)
5/73 (-)

J 19722

0/12 (+)
2/7 (-)




Conclusiones

Se presenta la mayor serie publicada de pacientes con TE al
diagnostico

Las frecuencias de la mutacion JAK2 V617F son 80% en PV, 62%
en TE y 68% en MFI. Algo superiores a lo previamente descrito en
el caso de la TE

En PV se ha observado una frecuencia significativamente elevada
de varones sin la mutacién V617F con respecto a las mujeres sin
V617F (p=0"044). Ademas se ha observado que la mutacién
V617F es 26% mas frecuente en mujeres con PV que en varones
con PV

Basandonos en los analisis citogenéticos, al menos una parte de
los pacientes con TE sin la mutacién V617F tienen una
enfermedad clonal
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