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FICHE MEDICALE

Pathologies Analyse
Polyglobulie de Vaquez, Détermination de I'existence d'une
Thrombocytémie essentielle, | mutation du gene JAK2 (JAK2 V617F)
Myélofibrose primitive dans le sang

But : Diagnostic des syndromes myéloprolifératifs

La mutation JAK2V617F est le plus souvent détedies les syndromes myéloprolifératifs
(SMP). Bien que la mutation JAK2V617F puisse @irésente dans d’'autres hémopathies
myéloides (MDS notamment), lorsque le contexteéestateur la détection de la mutation
permet d’affirmer I'existence d'une hémopathie gpet SMP a l'origine d’anomalies de
I’lhémogramme ou de thromboses inhabituelles (eticpdier thrombose splanchnique).

Indications

1- Analyse indispensable (a visée diagnostique) :
Bien que non spécifique d’'une pathologie, la recheide cette mutation est indispensablée au
diagnostic des syndromes myéloprolifératifs (SM&gsHeucémie myéloide chronique.
Dans les polyglobulies, aprés exclusion des ca@saentes d’érythrocytose secondaire,
cette analyse est indispensable en premiére interdssociée au dosage d’EPO. La présence
de 'anomalie signe l'existence d’'une Polyglobude Vaquez. Cependant la mutation JAK2
V617F n'est pas détectée dans 5% environ des SMP @olyglobulie. D’autres anomalies
moléculaires (mutations de I'exon 12 de JAK2) pew&tre retrouvées dans ces rares cas.
Dans les thrombocytoses, cette analyse est indiapén en premiére ligne devant une
thrombocytose persistante depuis plus de 3 moigsagxclusion des causes évidentes de
thrombocytose comme un syndrome inflammatoire oe wasplénie. La présence de
'anomalie signe I'existence d’un SMP, Thrombocyigiissentielle (TE) dans la plupart des
cas. Cependant la mutation JAK2V617F n’'est pasctiEgedans 40% des cas. Chez |ces
patients JAK2V617F négatifs, des mutations de CAlLRde MPL sont retrouvées dans
environ 60% des cas environ.

Dans les suspicions de Myélofibrose primitive (MFER) secondaire a un autre SMP, cette
analyse est également utile. La présence de l'al®iomnfirme I'existence d’'un SMP devant
une myelofibrose en histologie. Cependant la nantatAK2V617F n’est pas détectée dans
environ 50% des MFP. Des mutations de CALR ou dd.Mént retrouvées dans envirpn
90% des cas négatifs pour JAK2V617F.

2- _Suivi thérapeutique:
Il 'y a actuellement aucune recommandation dei suoléculaire par quantification de |a
proportion d’alléles mutés. Cependant, lors dednaénts pouvant modifier la quantité |de
cellules mutées circulantes (greffe de moelle,rféten, ou inhibiteur de JAK2), il pourrait
étre intéressant d’effectuer un suivi quantitatif done pathologique. Actuellement aucune
recommandation quant au rythme du suivi ne peatfétmulée.

Recommandations générales concernant les préleventen

ATTENTION : ces informations restent générales et le prascnig'analyses doit se réferer
aux « Bon de demande et Fiche d’informations puasg> avant d'envoyer son échantillon).

Prélevements tumoraux ou de suivi : sang sur EDJAconsentement signé du patient ppur
analyse moléculaire, stockage et éventuelle anatyskculaire supplémentaire a visée
diagnostique ou de recherche est tres fortementmeandé en raison de la possibilité|de
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chercher d’autres mutations plus rares sur le n#&hantillon. |

Principales techniques utilisées et validees

ATTENTION : ces informations restent générales et chaqual'sitalyse peut utiliser des
techniques qui lui sont spécifiques (cf Fiche ddimmfiations pratiques).

La recherche de mutation JAK2V617F est réaliséel'®ldN de cellules sanguines qu
médullaires. Cette recherche est réalisée de neargealitative, semi-quantitative ou
guantitative. Le résultat est exprimé en pourcentdg nombre d’alleles JAK2 muté par
rapport au nombre total d'alleles JAK2 (JAK2 muté JAK2 sauvage). Il n’exist
actuellement pas de consensus sur I'expressiorrédestatsmais une sensibilité du te
permettant la détection de 1% d’alleles mutésezsimmandée.

112

Délai moyen de rendu de résultat

15 jours

Informations complémentaires

Préciser impérativement le type de pathologie stiépga visée diagnostique) et/ou le type
de traitement suivi (quantification en cas de ¢raents).
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