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Introduccion: La actualizacién a la baja del criterio de la eritrocitosis para el
diagndstico de policitemia Vera (PV) ha conllevado el aumento de potenciales
individuos con potencial PV. Distintos grupos internacionales han elaborado
recomendaciones respecto al abordaje diagndstico en estos pacientes, pero hasta la
fecha ninguna de esas recomendaciones estan basadas en datos prospectivos en base
a la prevalencia de JAK2 V617F. Nuestro objetivo es desarrollar y validar un algoritmo
diagndstico para el abordaje de individuos con potencial PV. Material Y Métodos: a
partir de los datos obtenidos en un primer estudio de prevalencia de JAK2 V617F en
pacientes con eritrocitosis se realizé un analsisi de area bajo la curva (AUC) ROC vy
punto de corte éptimo que maximizara la sensibilidad y especificidad de las variables
recogidas. Entre las variables de trascendencia clinica y con un AUC > 0.8, se
seleccionaron la cifra de plaquetas y de neutroéfilos. Con esas variables y sus puntos de
corte oOptimos, se elabord un algoritmo de seleccion en 2 pasos (Figura 1): 19
individuos con criterios de eritrocitosis segin OMS 2016. 22 aquellos con plaquetas
>248x103/ml o neutréfilos >5,98x103/ml. Posteriormente se seleccionaron aquellos
hemogramas analizados en el laboratorio provenientes de pacientes ambulatorios y se
aplicé el algoritmo descrito. A las muesrtas seleccionadas se le realizdé estudio de
mutacion de JAK2 V617F mediante una PCR cualitativa con una sensibilidad >0,1%.
Aquellos resultados positivos se confirmaron y cuantificaron mediante una RT-PCR y se
consideraron positivos aquellos con carga alélica >0,7%.

Tabla 1. Caracteristicas de los pacientes JAK2 V617

Sang Edad Mg  Hio Loucocitos MNeutrdfilos Plaguetas % VAF
(wfdl (%) (wioY) paciu)  (0Esfu) A
VB1TF

Hombre  E9,57 155 | 496 £.45 278 245 43,5

Mujer | B2.B2 | 1621 4956 10,1 4,96 285 00
Hombre 5114 163 504 122 138 165 174
Hombre 65,07 | 18,1 3553 122 117 a4 711
Hombre | 51,19 | 17.9 | 549 144 6,59 130 1.2
Hombre | 77,82 | 163 494 Ep3 572 170 D45
Hombre 7483 | 157 303 E& 5,63 437 458

Hg: hemoglobina; Hto: hematocrito; VAF: frecuencia alélica
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Figura 1. Algoritmo en dos pasos

Resultados: Se analizaron un total de 15298 hemogramas. De ellos, se seleccionaron
1595 (10,4%) que cumplian el criterio de eritrocitosis (paso 1). Un 36% (581) cumplian
el criterio del paso 2 y se realizd PCR de JAK2V617F a un total 501 muestras. Se
obtuvieron un total 7 casos positivos (1,4%) de los cuales ninguno estaba
diagnosticado previamente de neoplasia mieloproliferativa. La mediana de
hemoglobina y hematocrito fue de 16,3 g/dl y 50,3% respectivamente. De los
pacientes positivos, 2 de ellos fueron incluidos por el criterio de las plaquetas, 4 de
ellos por el criterio de los neutréfilos y 1 por ambos criterios. Un 43,8% de los
pacientes tenian antecedentes de eventos vasculares. Las caracteristicas de los
pacientes positivos se recogen en la Tabla 1. Se comparé el rendimiento obtenido
mediante el “cribado en 2 pasos” con la prevalencia de JAK2 V617F en pacientes con
eritrocitosis ya que previamente describimos de un 0,8%: el algoritmo desarrollado
multiplica x1,75 la eficiencia del cribado. Asi mismo, se realizé estudio de mutacién en
300 muestras sin seleccionar para conocer la tasa de hematopoyesis clonal en nuestro
medio. Se obtuvo 1 resultado positivo que tras revisar la historia clinica, se
correspondia con un individuo con un diagndstico conocido de neoplasia
mieloproliferativa. Por tanto la tasa de JAK2 V617F en muestra sin seleccionar es, al
menos <1/300.
Conclusiones: El “algoritmo en 2 pasos” es una herramienta util para el cribado de
neoplasias mieloproliferativas en individuos con eritrocitosis.



