Mutacja JAK2 V617F- badanie jako sciowe

Mutacja punktowa G1849T genu JAK2 w przewleklych zespotach mieloproliferacyjnych

Cel badania:

* Podejrzenie czerwienicy prawdziwej (polycythemia vera), nadptytkowosci samoistnej (thrombocytosis
essentialis), pierwotnej mielofibrozy (myelofibrosis)

« Diagnostyka réznicowa przewlektych choréb mieloproliferacyjnych BCR-ABL ujemnych, wtérnych
ostrych biataczek szpikowych

« Diagnostyka nadptytkowosci i zwtoknien szpiku o nieznanej etiologii

Stosowana metodyka:

Metoda ARMS-PCR (Amplification Refractory Mutation System)

Metodyka wg Widespread occurrence of the JAK2 V617F mutation in chronic myeloproliferative
disorders. Blood 2005 Sep 15;106(6):2162-8, Jones AV et al.

Wynik badania: stwierdzenie obecnosci mutacji lub jej braku (dadatni/ujemny) oraz wynik
elektroforezy w formie graficzne;j.

SposO6b pobrania i transportu materiatu do bada  nA:

» Osoby doroste: 2x9ml krwi obwodowej pobranej na EDTA, dostarczonej do laboratorium w przeciggu
48h.

* Dzieci: od 2 do 9ml krwi obwodowej, zaleznie od wieku dziecka, pobranej na EDTA, dostarczonej do
laboratorium w przeciggu 48h.

e Temperatura transportu: 4-25C. Unika ¢ mrozenia.

« Sredni czas oczekiwania na wynik: 5 dni roboczych

» Maksymalny czas oczekiwania na wynik: 14 dni roboczych
Czesto $¢ wyst epowania mutacji V617F:

Przewlekte zespoty Odsetek stwierdzanych
mieloproliferacyjne mutacji*
Czerwienica prawdziwa (PV) 97%
Nadptytkowos$é samoistna (ET) 57%
Pierwotna mielofibroza (PM) 50%

*odsetki wg Baxter EJ, Scott LM, Campbell PJ, et al. (2005). Acquired mutation of the tyrosine kinase JAK2 in human myeloproliferative disorders.
Lancet. 365:1054-1061.

Inne badania wykonywane w tej grupie choréb:
« Mutacje JAK2 egzonu 12
* Mutacje MPL egzonu 10
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