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Introduccion: La trombosis esplacnica es una complicacion caracteristica pero poco
frecuente de las neoplasias mieloproliferativas (NMP) cromosoma Filadelfia (Ph)
negativa y comporta una elevada morbimortalidad. El perfil molecular que puede
predisponer a esta complicacidn no esta del todo establecido. El objetivo del estudio
fue evaluar las caracteristicas clinicas de los pacientes que presentan trombosis
esplacnica y determinar su perfil molecular.

Métodos: Entre 1995 y 2018 se recogieron las caracteristicas clinicas de 256 pacientes
en dos centros del Institut Catala d’Oncologia diagnosticados de NMP Ph negativa (PV:
policitemia vera, TE: trombocitemia esencial y MF: mielofibrosis). En los pacientes con
trombosis esplacnica (portal, esplénica, mesentérica y sindrome de Budd-Chiari) se
determind su perfil molecular por NGS (next generation sequencing) con un panel de
32 genes de Sophia Genetics (myeloid panel).

Resultados: En el periodo estudiado (mediana de seguimiento: 7.7 afios), 13/256 (5%)
pacientes presentaron uno o mas episodios de trombosis esplacnica. En la Tabla 1 se
describen sus caracteristicas al diagnostico de la NMP. La mayoria tenian una PV (4/13,
31%) o TE (4/13, 31%) y un estudio de trombofilia negativo (11/12, 92%). En la Tabla 2
se recogen las caracteristicas de los eventos de trombosis esplacnica. El primer
episodio trombético fue previo al diagndstico de la NMP en 7 pacientes (54%) y afecté
a la vena porta (6/13, 46%) o bien a diversas localizaciones abdominales (5/13, 38%).
Siete pacientes (54%) presentaron mas de un evento trombético (hasta 3 eventos) y 9
pacientes (69%) desarrollaron alguna complicacién secundaria. El 62% de los pacientes
recibio anticoagulacién indefinida. Sélo se registré una muerte y no estuvo relacionada
con la trombosis o la NMP. A nivel molecular (Tabla 3), JAK2 fue la mutacion mas
frecuente (12 pacientes, 92%), seguida de CSF3R (4 pacientes, 31%) y TET2 (3
pacientes, 23%). Un 69% de los casos tenia 2 o 3 mutaciones al diagndstico.

Conclusidn: En esta serie de pacientes con NMP, la mayoria de los casos con trombosis
esplacnica se presentaron en pacientes con PV y TE. En la mitad ocurrié antes del
diagnostico de la NMP y afecté a la vena porta. Las mutaciones no driver mas
frecuentes fueron CSF3Ry TET2 y, dado que dos tercios de los pacientes tenian mas de
una mutacién y la mitad mdas de un evento trombético, es posible que el nimero de
mutaciones sea un factor de riesgo de padecer trombosis esplacnica y trombosis
recurrente.



Tabla 1.

Caracteristicas basales de la serie al diagndstico de la NMP.
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Tabla 2.

Caracteristicas de los eventos de trombosss esplacnica
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Tabla 3.

Resultados de las mutaciones detectadas por NGS (next generation sequencing)

VARIABLES RESULTADOS (n=13)
1 413 (N
M 2 5.-'12 :;;
mutaciones, n
(%) 3 4/13(31)
JAK2 12/13 (92)
CSF3R 4113 (31)
TET2 3/13(23)
EZH2 113 (8)
¢ CBL 1/13(8)
Mutaciones, n (%
(% CALR 113 (8)
DNMT3A 113 (8)
ASXL1 1/13 (8)
KMT2A 113 (8)
SETBP1 1/13 (8)




