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Мутации в гене CALR не обнаруженоОбнаружена делеция

del52bp в гене CALR

Комментарий:
У пациента обнаружена мутация в ген CALR. Мутации в гене CALR встречаются в 27% случаев 
эссенциальной
тромбоцитемии и в 36% случаев миелофиброза. Мутации в данном гене не ассоциированы с феотипом 
полицитемии. В
большинстве случаев мутации в гене CALR представлены двумя аберрациями: del52bp (мутация типа 1) 
и insTTGTC
(мутация типа 2). Мутация типа 1 чаще встречается при миелофиброзе и связана с более благоприятных 
прогнозом. Мутация
типа 2 чаще обнаруживается при эссенциальной тромбоцитемии и связана с более высокими уровнями 
тромбоцитемии, чем
при мутации типа 1. Детекция мутации типа 2 при миелофиброзе предсказывает боле выраженную 
спленомегалию,
цитопения, а также обнаружение бластов, чем при мутации типа 1. Выявление мутаций в гене CALR 
сопряжено с более
благоприятным прогнозом при эссенциальной тромбоцитемии и миелофиброзе, чем при наличии мутаций 
в гене JAK2 и
MPL. Мутации в данном гене могут обнаруживаться у лиц без миелопролиферативных заболеваний при 
клональном
гемопоэзе неопределенного потенциала (CHIP).

Интерпретация результатов не является диагнозом, заключение по результатам данного исследования дает лечащий врач.
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