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OBJETIVOS: Profundizar en el conocimiento de las mastocitosis sistémicas (MS) y defi-

nir las características clínicas, biológicas, inmunofenotípicas y moleculares de los 

pacientes con mastocitosis sistémicas de mal pronóstico o en progresión.  

MÉTODOS: Para el diagnóstico se han utilizado técnicas citológicas, histológicas, in-

munofenotípicas y moleculares.  

CONCLUSIONES: 

 La aparición de la mutación D816V de c-KIT en una célula stem muy temprana 

durante el desarrollo embrionario del individuo, se correlaciona con una mayor 

probabilidad de progresión de la enfermedad.  

 El análisis del perfil genético de pacientes con formas avanzadas de MS reveló 

la presencia de mutaciones somáticas con presencia multilineal en 15 genes 

diferentes a KIT. La presencia de mutaciones en los genes ASXL1, DNMT3, EZH2, 

RUNX1, SRSF2 y/o TET2 están asociadas a un peor pronóstico. 

 

 

 

 

ASO CI ACIÓ N ESP AÑ O LA D E MA STO CITO SIS  Y  ENF E RM ED ADE S R EL ACIO NAD AS 

Caracterización de las Mastocitosis Sistémicas en progresión o de mal 

pronóstico. Evaluación de las posibilidades terapéuticas y el pronóstico a largo 

plazo. 

La investigación, nuestra esperanza 
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