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Résumé

Les syndromes myéloprolifératifs (SMP) représentent un groupe hétérogéne d’hémo-
pathie malignes chroniques caractérisé par la prolifération clonale des cellules myéloide la
découverte de la mutation V617F du géne JAK2 a marqué un tournant majeur dans la
compréhension physiopathologique et le diagnostic des SMP, en particulier la polyglobulie
de Vaque (PV), la thrombocytémie essentielle (TE) et la myélofibrose primitive (MF).

Ce mémoire a pour objectif de mettre en évidence I’apport diagnostique de la recherche
de la mutation JAK2V617F, Notre étude rétrospective repose sur 'analyse de 34 patients
suspect atteint SMP, avec recherche du mutation JAK2 V617F par RT-PCR.

L’age moyen était de 55 ans avec prédominance masculine (58,8%); (41,2%) patients
suspect atteint la thrombocytémie essentielle, (35,3%) polyglobulie de Vaquez et (23,5%).
La mutation JAK2 V617F a été retrouvée chez 38,2% des patients.

Ces résultats en plus de ceux de la littérature confirment I'importance de cette muta-

tion dans la pathogénése des syndromes myéloprolifératifs.

L’étude confirme I'utilité de la PCR en temps réel comme méthode rapide, sensible et

spécifique dans le diagnostic et le suivi de la LMC.

Sur le plan biologique, Les résultats montrent des altérations hématologiques fré-
quentes telles que I’hyperleucocytose et la thrombocytose et un taux de I’hémoglobine

augmenteé.

En conclusion, la mutation JAK2V617F constitue un outil incontournable dans la
démarche diagnostique des SMP, et sa recherche systémique chez les patients présentant

une suspicion de SMP améliore significativement la qualité du diagnostic.



Abstract

Myeloproliferative syndromes (MPS) represent a heterogeneous group of chronic ma-
lignant blood disorders characterized by the clonal proliferation of myeloid cells. The
discovery of the V617F mutation in the JAK2 gene marked a major turning point in the
pathophysiological understanding and diagnosis of MPS, particularly polycythemia vera
(PV), essential thrombocythemia (ET), and primary myelofibrosis (PMF).

This thesis aims to highlight the diagnostic value of detecting the JAK2V617F muta-
tion. Our retrospective study is based on the analysis of 34 patients suspected of having
MPS, with detection of the JAK2 V617F mutation using RT-PCR.

The average age was 55 years, with a male predominance (58.8%). Among the sus-
pected cases, 41.2% were essential thrombocythemia, 35.3% were polycythemia vera, and
23.5% were primary myelofibrosis. The JAK2 V617F mutation was found in 38.2% of

patients.

These results, along with data from the literature, confirm the importance of this mu-

tation in the pathogenesis of myeloproliferative syndromes.

The study confirms the usefulness of real-time PCR as a rapid, sensitive, and specific

method in the diagnosis and monitoring of chronic myeloid leukemia (CML).

From a biological perspective, the results show frequent hematological abnormalities

such as leukocytosis and thrombocytosis, along with increased hemoglobin levels.

In conclusion, the JAK2V617F mutation is an essential tool in the diagnostic process
of MPS, and its systematic detection in patients suspected of MPS significantly improves

diagnostic accuracy.
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