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EDITORIAL 

 

 

Policitemia vera: a más de un siglo de su descubrimiento 

Polycythemia vera: more than a century of  its  discovery 

 

 

 

La policitemia vera (PV) es una enfermedad clonal de la célula madre 

hematopoyética que fue descrita 121 años atrás. Actualmente forma parte de las 

enfermedades  mieloproliferativas y sus primeros criterios diagnósticos fueron 

emitidos por el Grupo Internacional de Estudios de la Policitemia Vera en 1975.1,2 

Aunque con el tiempo sufrieron algunas transformaciones, estos criterios 

permanecieron en la preferencia de clínicos e investigadores por casi 30 años. Por 

otra parte, la naturaleza clonal de la PV  se había establecido mediante el estudio 

de algunas isoenzimas de la glucosa 6 fosfato deshidrogenasa y otros polimorfismos 

ligados a la inactivación del cromosoma X. 

La flebotomía o sangría se ha mantenido como pilar fundamental del tratamiento en 

el control de la eritrocitosis y la sintomatología asociada a ella. Sin embargo, 

durante el pasado siglo diferentes modalidades terapéuticas han sido empleadas en 

el tratamiento de la PV, principalmente fósforo 32, busulfan, hidroxiurea e 

interferón- recombinante; y aunque se avanzó en el control de la enfermedad y en 

la prolongación de la supervivencia de los pacientes, no se produjeron 

modificaciones sustanciales en la historia natural de la enfermedad. 

En los últimos 30 años, el avance más significativo en el estudio de las bases 

moleculares de las enfermedades mieloproliferativas BCR/ABL negativas, es el 

descubrimiento de una mutación somática puntual (JAK2V617F) en el gen Janus 

cinasa 2 (JAK2) de la familia de las tirosinas realizado en los primeros años del siglo 

actual.3,4 Específicamente en la PV, esta mutación se ha identificado en más del 90 

% de los enfermos y posteriormente se han descrito otras alteraciones moleculares 

del mismo gen en pacientes con PV y mutación JAK2V617F negativa.5  

Una segunda categoría de mutaciones que involucran reguladores epigenéticos (TET 

2, ASXL1 y EZHZ) y facilitadores de las vías oncogénicas (IDH) también ha sido 

identificada recientemente en los estudios de las enfermedades mieloproliferativas.6 

Estos descubrimientos no solo aportan nuevos elementos en la fisiopatología de la 

PV, sino que también modifican los criterios diagnósticos y  se ha sugerido que 

pudiera existir relación de  la carga alélica con las manifestaciones clínicas de la 

enfermedad, por lo que su determinación podría aportar elementos importantes 
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acerca de su comportamiento clínico y el pronóstico.7 Esto, unido a la identificación 

exacta de los mecanismos epigenéticos implicados en el control de la expresión y 

en el estudio de las diferentes vías de activación de estos genes,  pudiera sustituir 

totalmente la terapéutica actual y encaminarla a eliminar los trastornos moleculares 

al dirigir la acción a la diana. En el momento actual, más de 10 inhibidores 

específicos del JAK-2  están en investigación y de lograrse la especificidad deseada, 

pudiera existir un cambio radical en la historia natural de la PV.8,9 

La introducción en Cuba del estudio cualitativo del JAK2V617F, por técnicas de 

amplificación de la reacción en cadena de la polimerasa alelo especifica, es un 

primer escalón en el acercamiento a las recomendaciones de la Organización 

Mundial de la Salud y a los estándares internacionales para el diagnóstico de las 

enfermedades mieloproliferativas BCR/ABL negativas y en especial para la PV, y 

nos pone a nivel del primer mundo en ese aspecto. Por otra parte, el empleo del 

interferón pegilado como inhibidor tirosina cinasa no especifico en un intento por 

negativizar la mutación en estos pacientes, como se ha descrito en la literatura,  es 

ya una realidad en nuestro país.  
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