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Dal gene alla diagnosi
Accertamenti di neoplasie mieloproliferative

Contesto Un’elevazione primaria dell’emoglobina, dei neutrofili 
o dei trombociti indica una neoplasia mieloproliferativa 
(MPN). Le MPN mostrano per lo più delle mutazioni 
acquisite. I marcatori molecolari permettono una dia-
gnosi accurata delle differenti MPN ed una valutazione 
del rischio p.es. per l’insorgere di una tromboembolia o 
di una trasformazione in una leucemia acuta.
In caso di neoplasie mieloroliferative BCR-ABL-negative 
si osserva quale mutazione più frequente la V617F su 
JAK2, seguita da quelle della Calreticulina (CALR) e 
della MPL W515L/K/A/R.

Indicazioni •	Poliglobulie non chiare, trombocitosi risp. leucocitosi con neutrofilia
•	Sospetto di mielofibrosi primaria (MPF), p.es. non chiara anemia o splenomegalia

Diagnostica Clinica Accertamenti primari Ulteriori accertamenti Diagnosi

Poliglobulia JAK2 V617F JAK2 mutazioni sull’esone 12 Policitemia vera (PV)

Trombocitosi
JAK2 V617F
BCR-ABL

1.	CALR
2.	MPL W515L/K/A/R

Trombocitemia essenziale 
(ET)

Sospetto di MFP
JAK2 V617F
BCR-ABL

1.	CALR
2.	MPL W515L/K/A/R

Mielofibrosi primaria 
(MFP)

Leucocitosi BCR-ABL
Leucemia mieloide 
cronica (CML)

I Suoi vantaggi •	Chiarimento sequenziale delle mutazioni su JAK2, CALR e MPL, possibile da un solo 
campione di materiale

•	Risultati positivi nella maggior parte dei casi

PV: > 95 – 98% dei pazienti sono portatori di una delle mutazioni su JAK2
ET: > 77 – 90% dei pazienti sono portatori di una mutazione su JAK2, CALR o MPL

MFP: > 90% dei pazienti sono portatori di una mutazione su JAK2, CALR o MPL

Materiale Provetta EDTA, lilla (6)

Prezzi CHF 368.– BCR-ABL (quantitativo)
CHF 286.– JAK2 V617F (quantitativo)
CHF 185.–* JAK2 mutazioni sull’esone 12
CHF 185.–* CALR esone 9
CHF 315.–* MPL W515L/K/A/R
CHF 61.– * in aggiunta estrazione del DNA (1x per richiesta)
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