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Analisi mutazionale JAK2  

La Policitemia Vera è una malattia clonale della cellula staminale emopoie-

tica. E’ caratterizzata da una proliferazione persistente ed incontrollata della 

linea eritropoietica indipendente dai meccanismi che fisiologicamente rego-

lano l’eritropoiesi, cioè la produzione di eritrociti.  

I quesiti sull'origine delle tre malattie mieloproliferative croniche Philadel-

phia-negative (policitemia vera, trombocitemia essenziale e mielofibrosi pri-

maria), sono stati in parte chiariti nel 2005, con l’identificazione della muta-

zione somatica del gene Janus Kinase 2 o mutazione JAK2 (JAK2 V617F); 

tale mutazione comporta un'aumentata attività della proteina tirosin-

chinasica JAK2, coinvolta nei meccanismi di regolazione della proliferazio-

ne cellulare.  

Nella maggior parte dei pazienti affetti da policitemia vera (95%) è stata ri-

scontrata la presenza della mutazione somatica puntiforme JAK2 (V617F). 

Inoltre, poiché la mutazione JAK2 V617F si riscontra anche in circa il 50% 

dei pazienti con Trombocitemia Essenziale o Mielofibrosi Idiopatica, l’

Oganizzazione Mondiale della Sanità ha di recente incluso lo screening del-

la mutazione nello schema diagnostico delle  Neoplasie Mieloproliferative e 

considera la presenza di JAK2 V617F uno dei maggiori criteri per la loro 

diagnosi.  



O
n
c
o
P

a
th

 S
rl
 

Ogni campione deve essere contrassegnato con il Cognome ed il   

Nome del paziente e deve essere accompagnato dal MODULO AC-

CETTAZIONE PRESTAZIONI DIAGNOSTICHE (Mod. APD), compila-

to e firmato da parte del paziente, scaricabili dal sito Internet 

www.onco-path.it 

 

Tempi refertazione : 7 giorni lavorativi  dall’arrivo del campione 

 

METODO ANALITICO:          

Estrazione automatica del DNA  

Amplificazione mediante PCR  

Sequenziamento automatico del 

DNA 

Analisi della sequenza 

 

Campione su cui effettuare l’esame: 

tampone buccale   2 tamp. 

Sangue intero in EDTA    2ml 
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