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LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
JAK2-geenin mutaatio, DNA-tutkimus

B -JAK2-D (4952)

Indikaatiot

Nayte

Sdilytys ja lahetys

Menetelma

Toimitusaika

Tulkinta

Tekopaikka

Tut ki mus anal ysoi daan FlI MLAB: ssa.

JAK2 on sytoplasminen tyrosiinikinaasi, jolla on tarked tehtéva useiden
hemat opoi eetti sten kasvut eki j areseptori en signaal i en val i t yksessa.
JAK2-geenin pistenutaatiosta (c.1849GT, p.Val617Phe / p.V617F) seuraa
JAK2-tyrosiinikinaasin konstitutiivinen aktivaati o. JAK2- geeni n
nmut aat i ot ut ki must a kayt et 4an nmyel oproliferatiivisten sai rauksi en
di agnostii kassa. Mitaatio |dytyy n. 90 %lta polysytemia veraa (PV) ja n.
puolelta essentiellia tronbosytoosia (ET) ja idiopaattista nyelofibroosia
(MF) sairastavilta.

Kvantitatiivisessa JAK2-tutkinuksessa nmiaritetddn JAK2-geenin p. V617F-
nmut at oi tuneiden alleelien osuus naytteen sol uissa. Gsalla potilaista
varsinkin ET:n ja joskus nyds PV:n yhteydessd JAK2-nutaatio havaitaan vain
hyvin pienessd osassa veren tai | uuytinen sol uj a. ET:n yhteydesséa
kvantitatiivista JAK2-tutkinmusta on kaytetty ennakoinmaan tronboenbolisten
konpl i kaati oi den il maantuvuuden riski d Riski nayttaisi olevan sita suurenpi,

mta suur enpi on nmut at oi t uneen alleelin osuus. Kr ooni sen
nyel oproliferatiivisen taudin hoi don ai kana kvantitatiivista
JAK2- mut aat i oanal yysi & on mahdol | i sta kayttaa hoi t ovast een

seur ant at ut ki nuksena.

Epéily nyeloproliferatiivisesta sairaudesta (polysytemia vera, essentielli
tronbosyt oosi, idiopaattinen nyel ofibroosi).

3-6 m verta EDTA- put keen

Lahet e:
Naytteen nmukana tulee olla taytetty Finabin geneettisen tutkinuksen |&hete.

Sdilytys ja |ahetys huoneenl anmbssda. M kali ndytettd joudutaan sailyttandadn
esim viikonlopun yli, séilytys jéaakaapi ssa.

Kvantitatiivinen PCR. Tut ki nus t ehdaan digitaalisella dr opl et - PCR
-menet el mal | &.

Tul os on val mina kahden viikon kul uessa.

Tut ki mnuksesta annetaan |ausunto. Tul ki nnassa diagnostista nerkitysta on
tul oksilla, joissa nutatoituneen alleelin osuus on yli 0,1 % Aluetta 0,1 % -
1 % voidaan pitaad tulkinnan kannalta ns. harnmana alueena. Yli 1 %n
mutanttiall eelin osuus liittyy kayt &nndssa kl onaal i seen
nyel oproliferatiiviseen tautiin.
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