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Ìåòà.  Ñòâî ðè òè ïðî òî êîë, ÿêèé äîç âî ëÿº âè ÿâ ëÿ òè ìó òàö³þ V617F ãåíà jak2 ó çðàç êàõ ÐÍÊ õâî ðèõ
íà õðîí³÷í³ ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâí³ íå îïëàç ìè, ùî íåîõ³äíî äëÿ óí³ô³êàö³¿ ïðî öå äóð àíàë³çó çðàçê³â
êðîâ³ çã³äíî ç ÷èí íè ìè êðè òåð³ÿìè ÂÎÇ äëÿ äà íî¿ ãðó ïè çà õâî ðþ âàíü. Ìå òî äè. Ìó òàö³þ âèç íà ÷à ëè çà 
äî ïî ìî ãîþ çâî ðîò íî-òðàíñ êðèï òàç íî¿ ïîë³ìå ðàç íî¿ ëàí öþ ãî âî¿ ðå àêö³¿ òà ïðÿ ìî ãî ñåê âå íó âàí íÿ
ïðî äóêò³â ïîë³ìå ðàç íî¿ ëàí öþ ãî âî¿ ðå àêö³¿. Ðå çóëü òà òè. Ïðî à íàë³çî âà íî ø³ñòü çðàçê³â êðîâ³ õâî ðèõ 
íà ñïðàâ æíþ ïîë³öè òåì³þ ³ ó âñ³õ âè ïàä êàõ âè ÿâ ëå íî ìó òàö³þ V617F. Äàíó ìó òàö³þ íå çíàé äå íî â
æîä íî ìó ç êîí òðîëü íèõ çðàçê³â ÐÍÊ çäî ðî âèõ äî íîð³â. Îïè ñà íî âè ïà äîê îä íî ÷àñ íî ãî âè ÿâ ëåí íÿ ìó -
òàö³¿ V617F òà çëè òî ãî ãåíà bcr/abl ó õâî ðî¿ íà õðîí³÷íó ì³ºëî¿ äíó ëåé êåì³þ. Âèñ íîâ êè. Çàï ðî ïî íî -
âà íèé ìå òîä äîç âî ëÿº âèç íà ÷à òè ìó òàö³þ V617F, ùî äàº çìî ãó âè êî ðèñ òî âó âà òè éîãî äëÿ ìî-
ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè÷ íî¿ äè ôå ðåíö³éíî¿ ä³àã íîñ òè êè ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâ íèõ íå îïëàçì. 

Êëþ ÷îâ³ ñëî âà: jak2, V617 F, ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâí³ íå îïëàç ìè.

Âñòóï.  Çã³äíî ç ðåâ³ç³ºþ 2008 ðîêó, ó êëà ñèô³êàö³¿
ÂÎÇ çà ïðî ïî íî âà íî çàì³íèòè òåðì³í «õðîí³÷í³ ì³º-
ëîïðîë³ôå ðà òèâí³ çà õâî ðþ âàí íÿ» íà  íî âèé – «ì³º-
ëîï ðîë³ôå ðà òèâí³ íå îïëàç ìè» (myeloproliferative
neoplasms, MNP). Ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâí³ íå îïëàç ìè
ïîä³ëÿ þòü íà äâ³ ãðó ïè – êëà ñè÷í³ (õðîí³÷íà ì³ºëî¿ -
äíà ëåé êåì³ÿ (ÕÌË, CML), ñïðàâ æíÿ ïîë³öè òåì³ÿ
(ÑÏ, PV), åñåíö³àëü íà òðîì áî öè òåì³ÿ (ET), ³ä³îïà -
òè÷ íèé ì³ºëîô³áðîç (²ÌÔ, CIMF)) òà íå êëà ñè÷í³
(àòè ïî âà ÕÌË, õðîí³÷íà íå é òðîô³ëüíà ëåé êåì³ÿ
(ÕÍË), õðîí³÷íà åî çè íîô³ëüíà ëåé êåì³ÿ/ ã³ïå ðå îçè -
íîô³ëüíèé ñèí äðîì, ÕÌÍ íå êëà ñèô³êî âà íà) [1].

Îêð³ì çì³íè íà çâè äà íî¿ ãðó ïè ïà òî ëîã³é, âàæ -
ëèâ³øèì º âäîñ êî íà ëåí íÿ  ä³àã íîñ òè÷ íèõ êðè òåð³¿â, 
íà ñàì ïå ðåä á³ëüø øè ðî êå âè êî ðèñ òàí íÿ ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè÷ íèõ ìàðêåð³â.

 Â³äî ìî, ùî ñå ðåä ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâíèõ çà õâî -
ðþ âàíü ëèøå äëÿ ÕÌË îïè ñà íî ÷³òêèé öè òî ãå íå -
òè÷ íèé ìàð êåð – ô³ëà äåëüô³éñüêó õðî ìî ñî ìó ³ íà
ìî ëå êó ëÿð íî ìó ð³âí³ – ãåí bcr/abl. Îäíàê ó 2005 ðî- 
ö³ ê³ëüêà ãðóï äîñë³äíèê³â [2–6] îïèñà ëè òî÷ êî âó
ìó òàö³þ G ® T ó 14-ìó åê çîí³ ãå íà jak2, ùî ïðè çâî -
äèòü äî çàì³íè âàë³íó íà ôåí³ëà ëàí³í  ó ïî çèö³¿ 617
(V617F). Äà íà ìó òàö³ÿ âè ÿâ ëÿºòüñÿ ó 90–95 % õâî -
ðèõ íà ÑÏ ³ ïðè áëèç íî ó 50 % õâîðèõ íà ÅÒ òà ²ÌÔ.
Ââà æà þòü, ùî íà ôóíêö³îíàëü íî ìó ð³âí³ òàêà çà-
ì³íà ñïðè ÷è íÿº âòðàòó ðå ãó ëÿö³¿ òà êîí ñòè òó òèâ íî¿
àê òè âàö³¿ JAK2-òè ðî çèíê³íà çè. Öå, â ñâîþ ÷åð ãó,
âèê ëè êàº âòðàòó ðå ãó ëÿö³¿  JAK-STAT-ñèã íàëü íî ãî
øëÿ õó ³ â³äïîâ³äíî ïî ñè ëåí íÿ òðàíñ êðèïö³éíî¿ àê -
òèâ íîñò³ êë³òè íè ³ çá³ëüøåí íÿ ê³ëüêîñò³ åðèò ðî öè-
ò³â, òðîì áî öèò³â ³ ãðà íó ëî öèò³â.

Îêð³ì ìó òàö³¿ V617F, îïè ñà íî íèçêó çì³í ó
12-ìó åê çîí³ ãå íà jak2 (K539L, H538QK539L,
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F537–K539delinsL òî ùî) [7] – ïå ðå âàæ íî ó õâî ðèõ
íà ÑÏ (äî 5 %). Ñòðóê òó ðó á³ëêà JAK2 òà ëî -
êàë³çàö³þ ìó òàö³é íà âå äå íî íà ðèñ. 1.

Õî ÷à, ÿê âèï ëè âàº ç âè ùå çàç íà ÷å íî ãî, ìó òàö³ÿ
V617F íå º ñïå öèô³÷íîþ äëÿ ÿêî ãîñü îä íî ãî çà õâî -
ðþ âàí íÿ, âî íà âè êî íóº ðîëü âàæ ëèâîãî ä³àã íîñ òè÷ -
íî ãî êðè òåð³þ. Òàê, ¿¿ íà ÿâí³ñòü âèê ëþ ÷àº âòî ðèí íó 
ïîë³öè òåì³þ (secondary polycythaemia), ðå àê òèâ íèé 
òðîì áî öè òîç (reactive thrombocytosis) ÷è âòî ðèí -
íèé ô³áðîç ê³ñòêî âî ãî ìîç êó (secondary bone mar-
row fibrosis). Â³äñóòí³ñòü ìó òàö³¿ ó õâî ðèõ íà ïî-
ë³öè òåì³þ âè ìà ãàº ïî øó êó ³íøî¿ ïðè ÷è íè âè íèê -
íåí íÿ åðèò ðî öè òî çó. 

Ó õâî ðèõ íà ÅÒ òà ²ÌÔ, ÿê çà çíà÷åíî âè ùå, ìó -
òàö³þ âè ÿâ ëÿ þòü ó 50 % âè ïàäê³â, ùî òà êîæ º ñèëü -
íèì ä³àã íîñ òè÷ íèì êðè òåð³ºì. Îäíàê âàðòî çà ñòå -
ðåã òè, ùî âè ÿâ ëåí íÿ ìó òàö³¿ – öå âàæ ëè âèé, àëå íå
ñà ìî äîñ òàòí³é êðè òåð³é ó ä³àã íîñ òèö³ ì³ºëîï ðîë³-
ôå ðà òèâ íèõ íå îïëàçì. Òî ìó ëè øå â êîì ïëåêñ³ ç
êë³í³÷íè ìè òà ëà áî ðà òîð íè ìè ìå òî äà ìè (íà ñàì ïå -
ðåä àíàë³ç êë³òèí ê³ñòêî âî ãî ìîç êó äëÿ âèêëþ ÷åí íÿ
ô³áðîç³â, äèñ ïëàç³é, ïðè ñóò íîñò³ áëàñ òíèõ êë³òèí ³
äî äàò êî âèõ õðî ìî ñîì íèõ àíî ìàë³é) ìîæ ëè âà ä³àã -
íîñ òè êà êîæ íî ãî âè ïàä êó. Ïðî ïî çèö³¿ âäîñ êî íà -
ëåí íÿ êðè òåð³¿â äëÿ äà íî¿ ãðó ïè  çà õâî ðþ âàíü íà âå -
äå íî ó ïóáë³êàö³ÿõ [8–10].

Ìà òåð³àëè ³ ìå òî äè. Ó ðî áîò³ âè êî ðèñ òà íî (çà
³íôîð ìî âà íî¿ çãî äè) çðàç êè êðîâ³ õâî ðèõ, ùî ïðî -
õî äè ëè ë³êó âàí íÿ â ãå ìà òî ëîã³÷íèõ êë³í³êàõ Êèºâà.  
ÐÍÊ îò ðè ìó âà ëè çà ìå òî äîì [11].  Ðå àêö³éíà ñóì³ø
äëÿ ñèí òå çó êÄÍÊ ì³ñòè ëà 1–3 ìêã ÐÍÊ, 1  ́áó ôåð
äëÿ çâî ðîò íî¿ òðàíñ êèï òà çè, 0,1 ìêã ïðàé ìå ðà Ran-
dom Hexamer Primer («Fermentas», Ëèò âà),  300 îä.
çâî ðîò íî¿ òðàíñ êèï òà çè RevertAid™ M-MuLV Re-
verse Transcriptase («Fermentas»),  20 îä. ÐÍàçè íó
(«Promega», ÑØÀ), 1 ìÌ dNTP.  Ðå àêö³þ ïðî âî äè -

ëè çà òåì ïå ðà òó ðè 42 °Ñ ïðî òÿ ãîì 1 ãîä ³ çó ïè íÿ ëè
ïðî ãð³âàí íÿì (70 °Ñ, 10 õâ), 2 ìêë ðå àêö³éíî¿ ñóì³-
ø³ âè êî ðèñ òî âó âà ëè äëÿ àìïë³ô³êàö³¿. ÏËÐ ïðî âî -
äè ëè ç âè êî ðèñ òàí íÿì ñïå öèô³÷íèõ ïðàé ìåð³â, ÿê³
ï³äáè ðà ëè çà äî ïî ìî ãîþ ïðî ãðà ìè Generun: 
J1F – 5'-CACCAACATTACAGAGGCCTAC-3'; 
J1R – 5'-GCCAGGATCACTAAGTTTGATG-3' (äîâ -
æè íà àìïë³ô³êàòó – 536 ï. í.);
J2F – 5'-CGGTCAACTGCATGAAACAG-3', 
J2R – 5'-TTGGCACATACATTCCCATG-3' (äîâ æè -
íà àìïë³ô³êà òó – 321 ï. í.).  

ÏËÐ çä³éñíþ âà ëè â îá’ºì³ 30 ìêë óïðî äîâæ 30
öèêë³â (94 °Ñ – 35 ñ; 55 °Ñ – 35 ñ; 72 °Ñ – 45 ñ), âè êî -
ðèñ òî âó þ ÷è 10 ïìîëü ïðàé ìåð³â J1F ³ J1R.  

Äëÿ êîí òðî ëþ ñèí òå çó êÄÍÊ çà ñòî ñî âó âà ëè
ïðàé ìå ðè äëÿ âè ÿâ ëåí íÿ b-àê òè íó (5'-GCTCGTC
GTCGACAACGGCTC-3' i 5'-CAAACATGATCTG
GGTCATCTTCTC-3') («Invitrogen», ÑØÀ) òà/àáî
18S ðÐÍÊ (5'-CGGCTACCACATCCAAGGAA-3' ³
5'-GCTGGAATTACCGCGGCT-3').  Ïðî äóê òè àìï-
ë³ô³êàö³¿ àíàë³çó âà ëè ó 2 %-ìó àãà ðîç íî ìó ãåë³.

Ùîá ï³äòâåðäèòè ñïå öèô³÷í³ñòü òà â ðàç³ íå äîñ -
òàòíüî¿ ê³ëüêîñò³ àìïë³ô³êà òó äëÿ ñåêâå íó âàí íÿ
ïðîâî äè ëè äðó ãèé åòàï ÏËÐ ³ç âè êî ðèñ òàí íÿì
0,5 ìêë îò ðè ìà íî ãî àìïë³ô³êà òó òà 10 ïìîëü ïðàé-
ìåð³â J2F ³ J2R. 

Îòðè ìàí³ ïðî äóê òè ÏËÐ î÷è ùó âà ëè çà äî ïî ìî -
ãîþ QIAquick PCR Purification Kit («Qiagen»,
ÑØÀ) àáî åêñòðàêö³¿ õëî ðî ôîð ìîì ³ ïå ðå îñàä æåí -
íÿ åòà íî ëîì òà ñåê âå íó âà ëè, âè êî ðèñòîâóþ÷è
ïðàé ìå ðè J2F ³ J2R. Îòðè ìàí³ ïî ñë³äîâ íîñò³ àíàë³-
çó âà ëè ³ç çà ñòî ñó âàí íÿì ïðî ãðàì BioEdit ³ BLAST.

Ðå çóëü òà òè ³ îá ãî âî ðåí íÿ. Ìó òàö³þ V617F ãå -
íà jak2 âè ÿâ ëÿ ëè çà äî ïî ìî ãîþ çâî ðîò íî-òðàíñ -
êðèï òàç íî¿ (ÇÒ) ÏËÐ ³ ïðÿ ìèì ñåê âå íó âàí íÿì ïðî -
äóêò³â ÏËÐ ó õâî ðèõ íà ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâí³ íåî-
ïëàç ìè. Õî ÷à âè ÿâ ëåí íÿ ìó òàö³¿ ìîæ ëè âå ³ áåç çâî -
ðîò íî¿ òðàíñ êðèïö³¿, îäíàê, çã³äíî ç ä³àã íîñ òè÷ íè -
ìè êðè òåð³ÿìè ÂÎÇ, ó òà êèõ õâî ðèõ íå îáõ³äíî âèç -
íà ÷à òè ùå é çëè òèé ãåí bcr/abl. Âíàñë³äîê îñîá ëè -
âîñ òåé áó äî âè çà çíà ÷å íî ãî ãå íà äëÿ öüî ãî ïî òð³áíà
ÇÒ-ÏËÐ, òî ìó ìè ââà æàºìî çà äîö³ëüíå íå âèä³ëÿ òè
îêðå ìî ÐÍÊ ³ ÄÍÊ, à îá’ºäíà òè ïðî öå äó ðè âèä³ëåí -
íÿ ÐÍÊ ³ îò ðè ìàí íÿ êÄÍÊ äëÿ âè ÿâ ëåí íÿ ÿê ìó òàö³¿ 
ãå íà jak2, òàê ³ çëè òî ãî ãå íà bcr/abl. Îêð³ì òî ãî, äëÿ
ìàæîð íî¿ ìó òàö³¿ V617F îïè ñà íî ö³ëó íèç êó ìó òà-
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Ðèñ.1. Ñòðóê òó ðà á³ëêà JAK2 òà ëî êàö³çàö³ÿ ìó òàö³é. Äî ìå íè:
JH6–JH7 – FERM ãî ìî ëîã³÷íèé (F – ç á³ëêîì 4.1, E – åç ðè íîì,
R – ðà äèê ñè íîì, M – ìî å çè íîì); JH3–JH5 – SH2 (SRC2 ãî ìî -
ëîã³÷íèé); JH2 – Pseudokinase (ïñåâ äîê³íà çíèé); JH1 – Kinase 
(òè ðî çèíê³íà çíèé). Ñòð³ëêà ìè ïî çíà ÷å íî ëî êàë³çàö³þ ìó òàö³é
(íî ìå ðè àì³íî êèñ ëîò íèõ çà ëèøê³â)



ö³é ó ïî çèö³ÿõ 607, 611, 616, 619 á³ëêà JAK2, ÿê³ òà -
êîæ ïî ðó øó þòü ôóíêö³îíó âàííÿ ãå íà jak2, à ñåê âå -
íó âàí íÿ äîç âî ëÿº âè ÿâ ëÿ òè ³ òàê³ âàð³àí òè.

Õâî ðèé Á., 1950 ðî êó íà ðîä æåí íÿ, ñòðàæ äàº íà
ñïðàâ æíþ ïî ëè öè òåì³þ ç 1998 ð. Íà ðèñ. 2 ïðåä -
ñòàâ ëå íî åëåê ðî ôî ðåã ðà ìó òà ôðàã ìåíò ïî ñë³äîâ -
íîñò³ ïðî äóê òó ÏËÐ, îò ðè ìà íî ãî ïðè äîñë³äæåíí³
éî ãî êðîâ³. ßê âèä íî ç öüî ãî ðè ñóí êó, ïðè ïðî âå -
äåíí³ ïî øó êó ãî ìî ëîã³¿ ïî ñë³äîâ íîñò³  ïðî äóê òó
ÏËÐ ç  ìÐÍÊ jak2 (NM_004972.2 Homo sapiens
Janus kinase 2) çà äî ïî ìî ãîþ ïðî ãðà ìè BLAST âè -
ÿâ ëå íî çàì³íó C ® A â ïî çèö³¿ 2343. Òàêà çàì³íà íà
ð³âí³ á³ëêà ñïðè ÷è íÿº çàì³íó âàë³íó â ïî çèö³¿ 617 íà 
ôåí³ëà ëàí³í, òîá òî ìàº ì³ñöå ìó òàö³ÿ V617F. 

Çà ãà ëîì ïðî à íàë³çî âà íî ø³ñòü çðàçê³â êðîâ³
õâî ðèõ íà ÑÏ ³ â óñ³õ âè ïàä êàõ âè ÿâ ëå íî ìó òàö³þ
V617F (ó òðüîõ ç íèõ ìó òàö³ÿ áó ëà ãå òå ðî çè ãîò -
íîþ). Äà íó ìó òàö³þ íå çíàéäåíî â æîä íî ìó ç ï’ÿ òè
êîí òðîëü íèõ çðàçê³â ÐÍÊ çäî ðî âèõ äî íîð³â. 

Íà ñüî ãîäí³ îïè ñà íî ëè øå ê³ëüêà âè ïàäê³â ìó -
òàö³¿ V617F ó õâî ðèõ íà ÕÌË. Îäíàê ïðè àíàë³ç³
êðîâ³ õâî ðî¿ Ã., 1938 ðî êó íà ðîä æåí íÿ, ó ÿêî¿ íà -
ÿâí³ñòü ô³ëà äåëüô³éñüêî¿ õðî ìî ñî ìè ï³äòâåð äæå íî
âè ÿâ ëåí íÿì çëè òî ãî ãå íà  bcr/abl çà äî ïî ìî ãîþ ÇÒ-
ÏËÐ, çã³äíî ç ìå òî äè÷ íè ìè ðå êî ìåí äàö³ÿìè [12],
çíàé äå íî ³ ìó òàö³þ V617F. 

ßê çà çíà ÷å íî âè ùå, â³äî ìî ëè øå ïðî îäè íè÷í³
âè ïàä êè ìó òàö³¿ â ãåí³ jak2, ÷å ðåç öå ïðè ðî äà òà êî ãî 
ÿâè ùà ëè øàºòüñÿ íå ç’ÿ ñî âà íîþ. Ðîç ãëÿ äà þòü äâà
îñíîâ íèõ âàð³àí òè: ìó òàö³¿ îä íî ÷àñ íî âè ÿâ ëÿ þòü ñÿ 
âíàñë³äîê ïðè ñóò íîñò³ äâîõ ð³çíèõ êëîí³â, êî æåí ç
ÿêèõ íå ñå îäíó ìó òàö³þ [13, 14], àáî æ îá èäâ³ ìó -
òàö³¿ ëî êàë³çî âàí³ â îä íî ìó êëîí³, ïðè ÷î ìó ìó òàö³ÿ
â ãåí³ jak2 ïå ðå äóº óòâî ðåí íþ õè ìåð íî ãî ãå íà
bcr/abl [15, 16]. Îäíàê îá èä âà ïðè ïó ùåí íÿ âè ìà ãà -
þòü ïîä àëü øèõ äîñë³äæåíü.

Íà âå äåí³ äàí³ ñâ³ä÷àòü ïðî åôåê òèâí³ñòü çà ïðî -
ïî íî âà íî ãî ïðî òî êî ëó äëÿ âè ÿâ ëåí íÿ ìó òàö³¿
V617F çà äî ïî ìî ãîþ ÇÒ-ÏËÐ òà ïðÿ ìî ãî ñåê âå íó -
âàí íÿ, ùî äàº çìî ãó âè êî ðèñ òî âó âà òè éî ãî äëÿ ìî -
ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè÷ íî¿ äè ôå ðåíö³éíî¿ ä³àã íîñ òè êè
ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâ íèõ íå îïëàçì. 

Ðî áî òó ÷àñ òêî âî ï³äòðè ìà íî çàâäÿêè íà óêî âî-

ìó ïðî åêòó ÍÀÍ Óêðà¿ íè ¹ 5/2007 «Âèâ ÷åí íÿ ìî -

ëåêó ëÿð íî-ãå íå òè÷ íèõ ïî ðó øåíü ïðè íå îïëàç³ÿõ

êðîâ³ òà ðîç ðîá êà ï³äõîä³â äëÿ ¿õ ä³àã íîñ òè êè ³ çà -

ñòîñó âàí íÿ ó êë³í³÷í³é ïðàê òèö³» ³ íà óêî âî-òåõí³÷-

íî ìó (³ííî âàö³éíîìó) ïðî åêòó ÍÀÍ Óêðà¿ íè ¹ 15/

2008 «Ñòâî ðåí íÿ ³ âïðî âàä æåí íÿ ó ìå äè÷ íó ïðàê -

òè êó òåñò-ñèñ òåì äëÿ äè ôå ðåíö³éíî¿ ä³àã íîñ òè êè ³

ìîí³òî ðèí ãó ì³ºëîï ðîë³ôå ðà òèâ íèõ çà õâî ðþ âàíü ç

ìó òàö³ºþ Jak2V617F ³ bcr/abl-ïå ðå áó äî âîþ».
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Ðèñ. 2. Åëåê òðî ôî ðåã ðà ìà  (à) òà ôðàã ìåíò ïîñë³äîâ íîñò³ (á) ïðî äóê òó ÏËÐ, îò ðè ìà íî ãî ïðè äîñë³äæåíí³ êðîâ³ õâî ðî ãî Á. (à: 1 – 

ìàð êåð ìî ëå êó ëÿð íèõ ìàñ pUC19/MspI; 2 – ïðî äóêò ÏËÐ êðîâ³ õâî ðî ãî Á.; 3, 4 – ïî çè òèâ íèé êîí òðîëü ÇÒ-ÏËÐ (â³äïîâ³äíî b-àê òèí
òà 18S rRNA); 5 – ìàð êåð ìî ëå êó ëÿð íèõ ìàñ pUC19/HinfI; á: ³íâåðñ³ºþ âèä³ëåíî çàì³íó, ùî â³äïîâ³äàº ìó òàö³¿ V617F. Íó ìå ðàö³ÿ
íóê ëå î òèä³â ãåíà jak2 çã³äíî ç ïîñë³äîâí³ñòþ NM_004972.2 (Homo sapiens Janus kinase 2))
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Detection of V617F mutation of gene jak2 at patients with chronic

myeloproliferative neoplasms

Summary

The aim of the work was to create a protocol for detecting the
V617F mutation of the gene jak2 in samples of patients with chronic
myeloproliferative neoplasm which is necessary to unify the proce-
dures  of the  analysis of blood samples according to WHO criteria
for this group of diseases. Methods. Mutation was revealed   using
reverse transcriptase PCR and direct sequencing of PCR products.
Results. Six samples of blood of patients with polycythemia vera
were analyzed and the mutation V617F was detected in all six cases. 
This mutation was not detected in any of  RNA samples of healthy
donors. A case of simultaneous detection of mutations V617F and
fused bcr/abl gene in CML patient was described. Conclusions. The 
proposed method for detecting the V617F mutation allows mole-
cular genetic differential diagnosis of myeloproliferative neoplasm
as well.

Keywords: Jak2, V617 F, myeloproliferative neoplasms. 

Ì. Â. Äûá êîâ, È. Ð. Ãàð òîâ ñêàÿ, Ñ. Ñ. Ìà ëþ òà, Ã. Ä. Òå ëå ãå åâ

Âû ÿâ ëå íèå ìó òà öèè V617F ãåíà jak2 ó áîëü íûõ 

ñ õðî íè ÷åñ êè ìè ìèºëîï ðî ëè ôå ðà òèâ íû ìè íå îïëàç ìà ìè

Ðå çþ ìå

Öåëü. Ñîç äà íèå ïðî òî êî ëà äëÿ âè ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèè V617F ãåíà
jak2 â îá ðàç öàõ ÐÍÊ áîëü íûõ ñ õðî íè ÷åñ êè ìè ìè å ëîï ðî ëè ôå ðà -
òèâ íû ìè íå îïëàç ìà ìè, ÷òî íå îá õî äè ìî  äëÿ óíè ôè êà öèè ïðî -
öå äóð àíà ëè çà îá ðàç öîâ êðî âè ñî ãëàñ íî íà ñòî ÿ ùèì êðè òå ðè ÿì
ÂÎÇ äëÿ äàí íîé ãðóï ïû çà áî ëå âà íèé.  Ìå òî äû. Ìó òà öèþ îïðå -
äå ëÿ ëè ñ ïî ìîùüþ îá ðàò íî-òðàíñ êðèï òàç íîé ïî ëè ìå ðàç íîé
öåï íîé ðå àê öèè è ïðÿ ìî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðî äóê òîâ ÏÖÐ. Ðå-
çóëü òà òû. Ïðî à íà ëè çè ðî âà íû øåñòü îá ðàç öîâ êðî âè áîëü íûõ
èñ òèí íîé ïî ëè öè òå ìè åé è âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ îá íà ðó æå íà ìó òà -
öèÿ V617F. Ýòà ìó òà öèÿ íå íà é äå íà íè â îä íîì èç êîí òðîëü íûõ 
îá ðàç öîâ ÐÍÊ çäî ðî âûõ äî íî ðîâ. Îïè ñàí ñëó ÷àé îä íî âðå ìåí íî -
ãî âû ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèè V617F è ñëè òî ãî ãåíà bcr/abl ó áîëü íîé ñ
õðî íè ÷åñ êîé ìè å ëî èä íîé ëåé êå ìè åé. Âû âî äû. Ïðåä ëî æåí íûé
ìå òîä ïî çâî ëÿ åò îïðå äå ëÿòü ìó òà öèþ V617F, åãî òàê æå
ìîæ íî èñ ïîëü çî âàòü äëÿ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷åñ êîé äèô ôå -
ðåí öè àëü íîé äè àã íîñ òè êè ìè å ëîï ðî ëè ôå ðà òèâ íûõ íåî- ïëàçì.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: jak2, V617 F, ìè å ëîï ðî ëè ôå ðà òèâ íûå íåî-
ïëàç ìû.
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