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Introduccién: Los sindromes mieloproliferativos crénicos (SMPC) son enfermedades
mieloides caracterizadas por una hematopoyesis clonal e independencia de los
progenitores mieloides a citoquinas. La mutacién V617F en la tirosin quinasa JAK2,
presente en un gran numero de SMPC, ocasiona una activacién constitutiva de la
actividad quinasa de JAK2 y se relaciona con el crecimiento endégeno de progenitores
hematopoyéticos. La mutacion JAK2 V617F se ha descrito en sangre total o en
granulocitos pero existe poca informacién en plaquetas y no hay datos en
megacariocitos.

Objetivo: Analizar la mutacion JAK2 V617F simultaneamente en todas las lineas
mieloides (granulocitica, eritroide y megacariocitica) de un mismo paciente.

Pacientes y métodos: Se estudiaron 6 pacientes con TE de novo y previo
tratamiento. Se realizaron cultivos in vitro de progenitores mieloides de sangre
periférica (SP). Se extrajo RNA de granulocitos y plaquetas de SP, y de colonias
megacariociticas (CFU-Meg), eritroides (BFU-E) y granulomonociticas (GFU-GM). El
analisis de JAK2 V617F se realiz6 por secuenciacion directa, y en los casos no
concluyentes por PCR alelo-especifica.

Resultados: Todos los pacientes mostraron BFU-E endégeno (eBFU-E) y/o CFU-Meg
endogeno (eCFU-Meg). En 5 de los 6 pacientes se observo la mutacion JAK2 V617F
en los granulocitos y en las plaquetas de SP asi como en BFU-E, eBFU-E, CFU-Meg y
eCFU-Meg. En 4 de estos 6 pacientes se demostré JAK2 V617F. En un paciente la
mutacién JAK2 no se detecto en los tipos celulares estudiados. Este paciente
presentaba crecimiento enddgeno y clonalidad mieloide (patrén inactivacion del
cromosoma X, gen HUMARA). COMENTARIOS. Los hallazgos observados en 5
pacientes demuestran que la mielopoyesis es clonal y esta relacionada con JAK2
V617F. Sin embargo, en un paciente, que presentaba eCFU-Meg y clonalidad no
mostré JAK2 V617F. Este dato apoya la hipotesis de que algunas TE se relacionan
con otros defectos moleculares. Todos los pacientes con JAK2 V617F en los
granulocitos de SP también presentaban la mutacion en la linea plaqueto-
megacariocitica. Este es el linaje mas implicado en la TE e indica que la mutacién
JAK2 deberia ser estudiada en plaquetas. En conclusién, nuestro estudio describe la
presencia de JAK2 V617F en todas las células mieloides, incluyendo la
megacariocitica. Estos resultados apoyan la implicacién de todas las lineas mieloides
en la TE y confirman la heterogeneidad biolégica de esta patologia.
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