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SIGNIFICADO DE LA TROMBOFILIA CONSTITUCIONAL EN LA PRESENTACION INICIAL
DE TROMBOSIS EN PACIENTES CON TROMBOCITEMIA ESENCIAL. RESULTADOS
PRELIMINARES DEL RETE PROSPECTIVO
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Fundamento y Objetivo: Las trombosis constituyen la principal causa de morbi- mortalidad en trom-
bocitemia esencial (TE), estando en estudio el papel de diversas alteraciones bioldgicas en su patogenia. La
relevancia clinica de mutaciones asociadas a trombofilia constitucional (TC), esta pendiente de confirmar
en estos pacientes. Nos propusimos: Analizar los antecedentes tombéticos en el momento del diagnostico
en relacion con la presentacion de alteraciones moleculares asociadas a trombofilia constitucional o muta-
cién JAK 2 en pacientes incluidos en el Registro Prospectivo Espafiol de TE (RETE).

Pacientes y Métodos: Se valora un subgrupo de 116 pacientes de los 602 incluidos en el RETE en los
que se incluia el estudio de mutaciones Factor V Leiden, mutacién prowrombina G20210A y MTHEFR. Se ha
realizado un andlisis bivariante buscando la asociacion entre la presencia de eventos trombéticos mayores
o menores, en el momento del diagnostico, y la presencia de mutaciones (Factor V Leiden, P20210A o
MTHEFR). Asimismo se ha investigado la relacién de trombosis, con la edad, cifra de leucocitos, plaquetas,
VHto., presencia de mutacién JAK2 y factores de riesgo cardiovascular adquirido (diabetes, HTA, tabaquis-
mo e hipercolesterinemia), en el mismo grupo. A continuacion se efectué un andlisis de regresiéon multiva-
riante para saber la significacién pronéstico de las alteraciones moleculares y de los demds factores analiza-
dos. Por ultimo se analiz6 el impacto de la asociacion de trombofilia constitucional con: 1) mutacién JAK2,
2) elevacion de leucocitos, 3) presencia de E. de riesgo cardiovascular, en la presentacién de trombosis.

Resultados: En el momento del diagndstico un 17,9% de pacientes presentaban antecedentes de trombo-
sis. Se identificaron 32 mutaciones asociadas a riesgo trombotico en 29 pacientes, (1.8% FV Leyden, 2,7%
P20210A, 24,1 MTHER (19,6% heterocigota y el 4,5% homozigota), siendo la incidencia no mutuamente
excluyente. La incidencia de trombosis en pacientes con TC era (17,2%) y sin TC (18,1%), aunque se ob-
servaba mayor incidencia de ACV (13,8% vs 8,4%) y abortos en pacientes (4,2% vs 2,2%) en pacientes con
TC.No se observaba incrementos de trombosis asociada a la presencia de JAK2, elevacion de las cifras de
leucocitos, plaquetas, o Hto. En el andlisis multivariante el tnico factor pronédstico significativo, de riesgo
de rombosis, es la edad, p=0,006 (medias 53 vs 67 afios). En relacién con la asociacién de trombofilia a JAK
2, cifra de leucocitos superior a 10.000 o factores de riesgo cardiovascular solo se encontré mayor riesgo de
trombosis asociado al tabaquismo, (13,6, % vs 29,0%, bivariante exploratorio, p=0,056).

Conclusiones: Los datos preliminares extraidos del (RETE) prospectivo, no permiten demostrar impacto
pronostico de la TC aislada o asociada a mutacién JAK2 o leucocitosis, lo cual se puede explicar por la
escasa prevalencia de las mutaciones de TC, siendo necesario ampliar el numero de pacientes y hacer
seguimiento a mayor plazo. Merece destacarse el incremento del riesgo trombético del tabaquismo en
pacientes con TC, asi como la confirmacién del significado pronéstico de la edad.



