ASOCIACION ESPANOLA DE MASTOCITOSIS Y ENFERMEDADES RELACIONADAS

La investigacion, nuestra esperanza

Caracterizacion de las Mastocitosis Sistémicas en progresion o de mal

pronostico. Evaluacion de las posibilidades terapéuticas y el pronéstico a largo
plazo.

Centro: Instituto de Estudios de Mastocitosis de Castilla-La Mancha (CLMast)
Investigadores: Dra. Laura Sdnchez Muiioz (IP), Dr. lvan Alvarez Twose, Dra. Alimudena
Matito, Dra. Ana Henriques.

Afos: 2014-2019

Cuantia: 23.180 €

OBIJETIVOS: Profundizar en el conocimiento de las mastocitosis sistémicas (MS) y defi-
nir las caracteristicas clinicas, bioldgicas, inmunofenotipicas y moleculares de los
pacientes con mastocitosis sistémicas de mal prondstico o en progresion.

METODOS: Para el diagnéstico se han utilizado técnicas citoldgicas, histoldgicas, in-
munofenotipicas y moleculares.

CONCLUSIONES:

. La aparicion de la mutacion D816V de c-KIT en una célula stem muy temprana
durante el desarrollo embrionario del individuo, se correlaciona con una mayor
probabilidad de progresién de la enfermedad.

. El andlisis del perfil genético de pacientes con formas avanzadas de MS reveld
la presencia de mutaciones somaticas con presencia multilineal en 15 genes
diferentes a KIT. La presencia de mutaciones en los genes ASXL1, DNMT3, EZH2,
RUNX1, SRSF2 y/o TET2 estan asociadas a un peor prondstico.
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