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 مقاله پژوهشي 

 
 در بيماران ايراني  JAK2ژن  21هاي اگزون  شيوع موتاسيون

 ورا سايتمي پليمبتلا به 
 

 5، فاضل الهي5، اميرحسين امامي1، محمدرضا يونسي3پور اكبري اكبر موثق ، علي2، بهزاد پوپك4زهرا تراب
 

 هچكيد
 سابقه و هدف 

 يتورهاا يباشاد هاه از پرو ن   يما  يمنفا   BCR-ABL1 ويا فراتيلوپروليم يهاا  نئوپلاسم از يکي ،ورا يتميسا يپل
 ن  42در اگزون  ييها ونيموتاس يدارا ،ورا يتميسا يماران پليب %3-%1حدود د. در يآ يک به وجود ميهماتولو 

JAK2 مطالعه حاضر   ،ورا يتميسا يماران مبتلا به پليص بيها در تشخ ونين موتاسيت ايباشند. با توجه به اهم يم
 .انجام گرفت

 ها روش مواد و
ورا  يتميساا  يمار مباتلا باه پلا   يب 51در  JAK2  ن 42اگزون  يها ونيموتاس ،يليتحلا   يفين مطالعه توصيدر ا

V617F ورا و  يتميساا  يط پلا يماران واجاد شارا  يب يقرار گرفتند. تمام يابيوند مورد ارزيشگاه پيدر آزما يمنف
V617F ون يموتاس يمار دارايب 90 ليفا ،نيعلاوه بر ا .وارد مطالعه شدند يمنفV617F از  شادند. بعاد   يبررس
 يغرباالگر  ،ر شاد يمراز تکث يره پليبه روش واهنش زنج 42ک استخراج شده، اگزون ي نوم DNA  يفيهنترل ه
ماورد   SPSS 43 افازار  و نارم  دو آزمون كايم انجام گرفت و سپس با يمستق ين توالييله تعيها به وس ونيموتاس
 ل قرار گرفت.يه و تحليتجز
 ها يافته
 43%( مارد و  9/77نفار)  15قارار گرفتناد.    يمورد بررس يمنف V617Fورا  يتميسا يپل ماريب 51ن مطالعه، يدر ا
 ونيموتاسا  ،لازم يهاا  ليه و تحليبعد از تجزبود. سال  1/19 ± 2/1 مارانيسن ب%( زن بودند. متوسط 1/22نفر)

E543-D544del  ساله مشاهده شد. 72ک خانم يدر 
 ينتيجه گير

ل تعاداد هام   يوجود دارد هه ممکن است به دل يرانيت ايدر جمع  ن 42اگزون  يها ونيموتاس از ينييوع پايش
خواهد جامعه بزرگتر آموزنده  ين مطالعه بر رويمرتبط باشد. بنابرا يرانيت اين در جمعييوع پايا شيماران و يب

  بود.
 ها اگزونها،  ورا، نئوپلاسم يتميسا يپل :ات كليديكلم

PhD

PhD

 ـ تهران ـ ايران مجتمع آموزش عالی سلامت ورامین ـ دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی ژي و بانك خون ـکارشناس ارشد هماتولو -4
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 : درصد تظاهرات باليني بيماران مورد مطالعه4نمودار 

PCRJAK2

5’-CAAAGTTCAATGAGTTGACCCCTA-3’      

5’-ACACAAGGTTGGCATATTTTCATAAG-3’ 

PCR
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میانـ  و میـانگین و   ± SD بـ  وـور   متغیرهاي پیوست      
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JAK2 

 

 

 

 منفي و مثبت JAK2 V617Fورا  سايتمي هاي هماتولو يك بيمار مبتلا به پلي : يافته4جدول 
 

 Hb (g/dL) MCV (fL) (L /406  )*RBC (L /403  )*WBC (µL /403  )*Plt  ورا سايتمي پلي

V617F

 

 

 

V617F 

 

p value    

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 افتد در اين ناحيه اتفاق مي 42هاي اگزون  كادر: بيشتر موتاسيون محدوده  JAK2اي از تعيين توالي  ن  : نمونه4شكل 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

خون  يها تيه گرانولوسيهه از لا DNA : سکانس A بخش . ورا سايتمي در بيماران پلي JAK2 ن  42هاي سوماتيك اگزون  : موتاسيون2شكل 
ون را در محدوده يک موتاسين پنل يت مشابه آشکار است. ايافته در موقعيدهد نمونه نرمال و نوع جهش  يدست آمده را نشان مه ب يطيمح

نه با حروف يآم يدهايدها و اسيدهد)نوهلئوت يرا نشان م 42 افته اگزونياز آلل نرمال و آلل موتانت  ي: تراز B بخش .دهد ينشان م 42اگزون 
  .دهد( را نشان مي ها موقعيت نوهلئوتيدهاي حذف شده خط تيره شده است وه بزرگ نشان داد
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 هاي مختلف ورا در مطالعه سايتمي پليدر بيماران  42هاي اگزون  : درصد شيوع موتاسيون2جدول 
 

 ورا سايتمي بيماران پلي ورا سايتمي كل بيماران پلي هاي انجام شده مطالعه
 V617F منفي 

 هاي اگزون موتاسيون
 JAK2 ن  
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Abstract 
Background and Objectives 

Polycythemia Vera (PV) is one of the negative BCR-ABL1 myeloproliferative neoplasms 

arising from hematopoietic progenitors. About 3-4% of PV patients have some mutations in 

the exon 12 of JAK2 gene. Considering the importance of these mutations in diagnosis of 

patients with PV, the present study was conducted. 

 

Materials and Methods 

In this descriptive analytical study, JAK2 exon 12 mutations were evaluated in 58 patients with 

diagnosis of PV in Payvand Laboratory and all of them were negative for V617F mutation. In 

addition, we had 60 detailed patient files who had V617F mutation. After quality control of 

extracted genomic DNA, the exon 12 were amplified by PCR. The screening for mutations was 

performed by direct DNA sequencing. The data were analyzed by SPSS 13 & 
2
 test. 

 

Results 

In this study 58 V617F-negative PV patients were studied. 45 (77.6%) cases were male and 13 

(22.4%) were female. The mean age of patients was 46.8 ± 4.2. After needed analysis Mutation 

(E543-D544del) was seen in a 72 years old woman . 

 

Conclusions   

There is low frequency of exon 12 mutation in Iranian population which can be as a result of 

low number of patients or low frequency in Iranian population. So study on larger population 

should be informative.  

 

Key words: Polycythemia Vera, Neoplasms, Exons 
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