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Polisitemi ile Takipli Hastalarda Genetik Mutasyon Test Sonuçlarının Retrospektif Analizi

Retrospective Analysis of Genetic Mutation Test Results in Patients Followed with Polycythemia

1 Kayseri Şehir Eğitim ve Araştırma Hastanesi, İç Hastalıkları 
² Kayseri Şehir Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Tıbbi Genetik 
³ Kayseri Şehir Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Hematoloji

ÖZ

Amaç: Çalışmamızın amacı, polisitemi nedeniyle polikliniğe yönlendirilen hastalarda genetik test istemleri için sınır değerler belirlemektir. 
Böylelikle hematoloji ve tıbbi genetik bölümlerinin iş yükü ile gereksiz istemlerin önüne geçilerek maliyet azaltılmış olacaktır.
Gereç ve Yöntemler: Çalışmamız Mart 2019-Nisan 2021 tarihleri arasında başvuran hastalar dahil edilerek yapılan retrospektif kesitsel bir 
çalışmadır. Çalışmaya polisitemi nedeninin belirlenmesi için genetik analiz istenen 18 yaş üzeri 210 hasta dahil edilmiştir. Araştırma kriterlerine 
uygun hastaların bilgilerine hastane otomasyon sisteminden geriye dönük ulaşılmıştır.
Bulgular: Çalışmaya alınan 210 hastanın 19’unda (%9,09) Janus Kinaz 2 (JAK2) mutasyonu, 1’inde (%1,16) JAK2 ekzon 12 mutasyonu saptan-
mıştır. Sekonder polisitemi oranı %89,75, primer polisitemi oranı %10,25 bulunmuştur. JAK2 pozitif erkek hastalarda lökosit sayısı ve kadın 
hastalarda trombosit sayısı, JAK2 negatif hastalara göre anlamlı olarak daha yüksek bulunmuştur. Genel olarak erkek hastaların hemoglobin, 
hematokrit, kreatinin, alanin transaminaz (ALT) değerleri kadınlara göre istatistiksel olarak anlamlı yüksek bulunmuştur. JAK2 varlığı tahmini 
açısından yapılan ROC analizinde hemoglobin, hematokrit ve Eritropoietin (EPO) için anlamlı bir cut-off değer bulunamamıştır.
Sonuç: JAK2 mutasyon testi istenen hastaların polisitemisinin çoğunlukla sekonder nedenlerden kaynaklandığını ortaya koyduk. Ancak ROC 
analizi sonucunda JAK2 mutasyon istemi için kullanılan hemoglobin ve hematokrit cut-off değerlerinin Dünya Sağlık Örgütü (DSÖ) tarafından 
önerilen sınır değerler ile paralel seyrettiğini gördük. Dolayısıyla JAK2 analizi istenmeden önce sekonder nedenlerin ayrıntılı sorgulanarak 
ekarte edilmesi etkin bir yaklaşım olacaktır.
Anahtar Kelimeler: Polisitemi, Janus kinaz 2, Polisitemi Vera 

ABSTRACT

Objective: The aim of our study is to determine breakpoints for genetic test requests in patients referred to the outpatient clinic due to 
polycythemia. Thus, the workload of hematology and medical genetics departments and unnecessary requests will be avoided and the cost 
will be reduced.
Material and Methods: Our study is a retrospective cross-sectional study, including patients admitted between March 2019 and April 2021. 
A total of 210 patients over the age of 18 for whom genetic analysis was requested to determine the cause of polycythemia were included 
in the study. The information of the patients who met the research criteria was obtained retrospectively from the hospital automation system.
Results: Janus Kinase 2 (JAK2) mutation was found in 19 (9.09%) of 210 patients included in the study, and JAK2 exon 12 mutation was found 
in 1 (1.16%). Secondary polycythemia rate was 89.75%, primary polycythemia rate was 10.25%. The leukocyte count in JAK2 positive male 
patients and the platelet count in female patients were found to be significantly higher than in JAK2 negative patients. In general, hemog-
lobin, hematocrit, creatinine, alanine transaminase values of male patients were found to be statistically significantly higher than females. In 
the ROC analysis performed for the estimation of the presence of JAK2, no significant cut-off value was found for hemoglobin, hematocrit 
and Erythropoietin (EPO).
Conclusions: We revealed that the polycythemia of patients who were requested to test for JAK2 mutation was mostly due to secondary 
causes. However, as a result of the ROC analysis, we saw that the hemoglobin and hematocrit cut-off values used for the JAK2 mutation 
request were in parallel with the cut-off values recommended by the World Health Organization (WHO). Therefore, it would be an effective 
approach to rule out secondary causes by questioning in detail before JAK2 analysis is requested.
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GİRİŞ
Hemoglobin düzeyinin erkeklerde >16,5 g/dL veya kadın-
larda >16,0 g/dL olması, hematokrit düzeyinin erkeklerde 
>%49 veya kadınlarda >%48 olması polisitemi olarak ad-
landırılır (1, 2). Polisitemi absolü (mutlak) ve relatif (psödo) 
olmak üzere iki başlık altında incelenebilir. Mutlak polisite-
mi ise primer ve sekonder olarak kategorize edilmiştir. En 
yaygın görülen primer polisitemi nedeni Polisitemi Vera 
(PV) olup, kazanılmış mutasyonlar sonucunda ortaya çık-
maktadır. Polisitemi saptanan hastalar genellikle başka ne-
denlerle yapılan laboratuvar tetkiklerinde tesadüfi olarak 
saptanmakta birlikte, hiperviskozite semptomları, kanama, 
tromboz, açıklanamayan ateş, kilo kaybı, terleme, kaşıntı, 
eritromelalji gibi nedenlerde de polikliniğe başvurabilirler.

Polisitemi etyolojisinin belirlenmesi hasta yönetimi ve has-
ta prognozu için oldukça önemlidir. Primer polisitemiler-
den PV’de prognoza yönelik yapılan çalışmalarda tedavi 
edilen hastalarda sağkalım en az 13 yıl olarak gösterilmiştir 
(3). Ancak semptomlar, komplikasyonlar (venöz veya arte-
riyel trombotik olaylar) ve transformasyon (miyelofibroz 
(MF), akut miyeloid lösemi (AML), miyelodisplastik send-
romlar (MDS)) önemli morbiditeye neden olur ve yaşam 
beklentisini sınırlar.

Yapılan çalışmalar erken tanı konulup uygun tedavi baş-
lanmasının önemini ortaya koymaktadır. Polisitemi ile baş-
vuran hastalardan ayırıcı tanı yapılabilmesi için hasta kli-
nik olarak değerlendirildikten sonra ilk olarak serum EPO 
düzeyi istenilmektedir. EPO düzeyi primer ve sekonder 
polisitemilerin ayrımında kullanılır (4). Ancak her zaman 
polisitemi sebebini aydınlatmada yeterli değildir. PV has-
talarının yaklaşık %95 inde JAK2 mutasyonu (ekzon 14) ve 
%5’lik bir kısmında sadece JAK2 ekzon 12 mutasyonu po-
zitif bulunmaktadır (5). Hastaların klinik bulguları, PV veya 
diğer miyeloproliferatif neoplazmları (MPN) destekliyorsa 
sıklıkla JAK2 ve diğer mutasyon tarama testleri istenmek-
tedir. Mutasyon testlerinin hangi hemoglobin/ hematokrit 
değeri üzerinde yapılması gerektiği ile ilgili net bir görüş 
birliği yoktur.

Çalışmamızın amacı polisitemi ile başvuran hastaların yüz-
de kaçından JAK2 ve/ veya JAK2 ekzon 12 mutasyon testi 
istendiğini, yüzde kaçında pozitif bulunduğunu araştırıp 
özellikle Kayseri il özelinde bu testlerin hangi hemoglobin/ 
hematokrit düzeyi üzerinde istenmesi gerektiği açısından 
yol göstermek amaçlı cut- off değeri belirlemektir. Böy-
lelikle gereksiz test istemlerinin de önüne geçilip hem iş 
gücünün hem de maliyetin azaltılması sağlanmış olacaktır.

GEREÇ VE YÖNTEMLER
Çalışmamız için Kayseri Şehir Eğitim ve Araştırma Hasta-
nesi Klinik Araştırmalar Etik Kurulu’na başvurulmuş ve 14/ 
07/ 2021 tarih ve 436 sayılı onay alınmıştır. Araştırmamıza 
Mart 2019-Nisan 2021 tarihleri arasında Hematoloji Po-
likliniğinde polisitemi nedeninin ortaya konması için JAK-
2V617F ve/veya JAK2 ekzon 12 mutasyon test istemi ya-
pılmış ve Tıbbi Genetik Bölümü tarafından JAK2V617F ve/ 
veya JAK2 ekzon 12 çalışılmış 210 hasta dahil edilmiştir. 
Çalışmamız retrospektif-kesitsel bir çalışmadır.

18 yaş altında olan hastalar, JAK2V617F ve/veya JAK2 
ekzon 12 mutasyon sonucuna ve klinik verilerine ulaşıla-
mayan hastalar çalışmaya dahil edilmemiştir. Araştırma 
krirerlerine uyan hastaların demografik bilgileri, başvuru 
anındaki hemogram değerleri, laboratuvar bulguları, sple-
nomegali ya da hepatomegali varlığı, serum EPO değerle-
ri, komorbiditeleri, kullandıkları ek ilaçları, başvuru semp-
tomları, JAK2V617F ve JAK2 ekzon 12 sonuçları, sigara 
kullanma öyküsü, kanama ve tromboz öyküsü hasta dos-
yaları ve hastane otomasyon sisteminden geriye dönük 
incelenmiştir.

İstatiksel Analiz
Numerik veriler ortalama ± standart sapma, dağılım verile-
rin (kişi sayısı) ve % (yüzde) olarak verilmiştir. Değişkenlerin 
normal dağılıma uygunluğu analitik yöntemlerle (Kolmo-
gorov-Smirnov testi, skewness, kurtosis, kritik değerle-
ri, standart sapma/ortalama oranları) değerlendirilmiştir. 
Kategorik değişkenlerin analizi için ki- kare ya da Fisher’s 
exact test yapılmıştır. Sayısal veriler arasındaki korelasyo-
nun saptanmasında Spearman Rank yöntemi kullanılmıştır. 
Cut-off değeri hesaplanması amacı ile ROC analizi yapıl-
mıştır. ROC analizi eğrisi ile polisitemi nedeni araştırılırken 
JAK2 mutasyonu çalışılan hastalarda istemlerde kullanıla-
cak cut-off değeri belirlemek amaçlanmıştır. ROC eğrisi 
analizi Medcalc istatistik programıyla, Delong uygulaması 
kullanılmıştır ve Youden’s indeksi ile optimal kesim değer, 
%95 güven aralığı ve eğri altındaki bölge (AUC) hesap-
lanmıştır. Araştırmamızda elde edilen diğer tüm istatistik-
sel verilerin analizi SPSS 20 (Staticial Packages for Social 
Sciences; SPSS Inc. Chicago, Illinois, USA) istatistik paket 
programı kullanılarak yapılmıştır. İstatistiksel analiz değer-
lerinde anlamlılık düzeyi p<0,05 olarak belirlenmiştir.

BULGULAR
Çalışmamıza toplamda 210 hasta dahil edilmiş olup bu 
hastaların 25’i (%11,90) kadın, 185’i (%88,10) erkektir. 
Hastaların genel yaş ortalamaları 47,24 ± 15,27 yıl olarak 
saptanmıştır. 
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Hastaların cinsiyetleri ile yaşları karşılaştırıldığında istatis-
tiksel olarak anlamlı farklılık saptanmıştır (p=0,011). Kadın 
hastaların yaş ortalaması 54.04 ± 12.93, erkek hastaların 

yaş ortalaması ise 46,32 ± 15,36 olarak hesaplanmıştır.
Hastaların 19’unda (%9,09) JAK2V617F mutasyonu, 1’inde 
(%1,16) JAK2 ekzon 12 mutasyonu saptanmıştır (Tablo 1).

Çalışmaya dahil edilen hastaların 13’ünde (%7,30) spleno-
megali, 27’sinde (%15,25) hepatomegali olduğu saptan-
mıştır. Hepatosplenomegali ile mutasyon varlığı arasında 
istatistiksel olarak anlamlı ilişki bulunmamıştır. Başvuru 
sırasında hastaların 9’unda (%4,39) tromboz ve kanama 
bozukluğu saptanmıştır. 3 hastada (%1,46) derin ven trom-
bozu (DVT), 2 hastada (%0,98) pulmoner tromboemboli 
(PTE), 2 hastada (%0,98) arteriyel tromboz, 1 hastada 
(%0,49) subdural kanama, 1 hastada (%0,49) trans iskemik 
atak (TİA) görülmüştür.

Hastaların kronik hastalıkları incelendiğinde; 41’inde 

(%21,24) hipertansiyon (HT), 18’inde (%9,33) diyabetes 
mellitus (DM), 14’ünde (%7,25) koroner arter hastalığı 
(KAH), 10’unda (%5,18) kronik obstrüktif akciğer hastalığı 
(KOAH) olduğu saptanmıştır. Hastaların en sık kullandıkla-
rı ilaçların 35’inin (%18,58) anthipertansif, 18’inin (%9,84) 
antidiyabetik, 12’sinin (%6,56) inhaler, 12’sinin (%6,56) an-
ti-agregan olduğu belirlenmiştir.

Başvuru anında 93 (%54,71) hasta asemptomatik olup, 
semptomatik olanlarda en sık görülen semptomun 56 
(%32,94) kişi ile baş ağrısı olduğu görülmüştür (Tablo 2).

n (%) toplam n (%) kadın n (%) erkek

JAK2V617F
Negatif 190 (90,91) 20 (80,0) 170 (92,39)

Pozitif 19 (9,09) 5 (20,0) 14 (7,61)

JAK2 EKZON12
Negatif 85 (98,84) 10 (100,0) 75 (98,68)

Pozitif 1 (1,16) 0 (0,0) 1 (1,32)

Tablo 2: Hastaların başvuru semptom dağılımı

Tablo 1: Hastaların genetik mutasyon test sonuçları

n %

SEMPTOM
 

Yok 93 54. 71

Baş Ağrısı 56 32. 94

Ellerde Uyuşma 6 3. 53

Göğüs Ağrısı 4 2. 35

Kaşıntı 2 1. 18

Kulak Çınlaması 6 3. 53

Ayaklarda Uyuşma 5 2. 94

Baş Dönmesi 7 4. 12

Mutasyon varlığı ve laboratuvar parametreleri cinsiyete 
göre karşılaştırıldığında; kadın hastaların trombosit değe-
ri ile pozitiflik durumu arasında istatistiksel olarak anlamlı 
farklılık saptanmıştır (p=0,025). Mutasyonu pozitif olan ka-
dın hastaların trombosit ortalaması daha yüksek saptan-
mıştır.

Erkek hastaların lökosit değeri ile pozitiflik durumu kar-
şılaştırıldığında istatistiksel olarak anlamlı farklılık saptan-
mıştır (p=0,006). Mutasyonu pozitif olan erkek hastaların 
lökosit ortalaması daha yüksek saptanmıştır. Mutasyonu 
varlığı ile diğer laboratuvar değerleri arasında istatistiksel 
olarak anlamlı ilişki saptanmamıştır.
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Hastaların cinsiyetleri ile laboratuvar değerleri karşılaş-
tırıldığında erkek cinsiyet ile hemoglobin (p<0,001), he-
matokrit (p<0,001), ALT (p=0,021) ve kreatinin (p<0,001)  
değerleri arasında istatistiksel olarak anlamlı ilişki bulun-
muştur. Trombosit düzeyi ortalaması ise kadın cinsiyette 

erkeklere göre anlamlı yüksek bulunmuştur (p=0,036).
Polisitemili hastalarda JAK2 mutasyonunu tahmin etme 
üzerine hemoglobin, hematokrit ve eritropoetin arasında 
yapılan ROC analizinde istatistiksel olarak anlamlı ilişki bu-
lunmamıştır. Cut-off değeri belirlenememiştir (Tablo 5).

Negatif Pozitif
z p

Ortalama±Standart Sapma Ortalama±Standart Sapma

Hemoglobin 16,52±1 16,7±0,71 -0,578 0,563

Hematokrit 47,77±3.07 49,3±4,68 -0,408 0,683

Lökosit 7,15±2,76 8,3±2,09 0,273 0,785

Trombosit 224,95±96,83 367±129,22 -2,242 0,025

Eritropoietin 10,06±4,41 8,45±5,26 -0,170 0,865

Sodyum 139±3,21 140,5±3,11 -0,852 0,394

Potasyum 4,63±0,37 4,53±0,19 -1,127 0,260

BUN 12,84±4,65 15,8±7,46 -0,679 0,497

AST 20,53±10,82 25±17,34 -0,301 0,763

ALT 22,55±12,25 29,2±24,53 -0,170 0,865

Kreatinin 0,66±0,16 0,87±0,25 -1,618 0,106

Tablo 3: Kadın hastaların mutasyon durumu ile laboratuvar değerlerinin karşılaştırılması

Tablo 4: Erkek hastaların mutasyon durumu ile laboratuvar değerlerinin karşılaştırılması

Negatif Pozitif
z p

Ortalama±Standart Sapma Ortalama±Standart Sapma

Hemoglobin 17.73±0,88 17.8±40.83 -0,483 0.629

Hematokrit 50.79+4.19 51.98±3.52 -1.801 0.072

Lökosit 7.88±1.91 10.37±4 -2.755 0.006

Trombosit 233.41±61,41 330.73±211.35 -1.104 0.270

Eritropoietin 10.6±5.3 8.61±5.28 -0.698 0485

Sodyum 140.14±2.1 140.25±2.49 -0.336 0.737

Potasyum 4.52±0.32 4.68±0.42 -1.120 0.263

BUN 13.46±3.58 13.48±4.89 -0.183 0.855

AST 21.8±7.33 22,92±8,51 -0.355 0,723

ALT 29.17±16,35 29.36±22.65 -0.922 0,357

Kreatinin 1.55±7,59 0,92±0,14 -0.631 0.528
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TARTIŞMA
Polisitemi ile başvuran ve genetik analiz istenen hastaların 
cinsiyete göre yaş ortalaması kadınlarda 54.04 ± 12.93 yıl, 
erkeklerde 46.32 ± 15.36 yıl, ortalama 47.24 ± 15.27 yıl 
olarak bulunmuştur. PV’ li hastalarda yapılan çalışmaların 
demografik verileri incelendiğinde erkeklerin kadınlara 
göre daha genç yaşta tanı aldığı görülmüştür. Uluslarara-
sı çalışma grubunun yaptığı yedi merkezli bir çalışmada 
medyan tanı yaşı kadınlarda 62, erkeklerde 59 ve genel 
olarak 61 yıl olarak bulunmuştur (6). Literatürdeki bir baş-
ka çalışmada medyan tanı yaşının 60 yıl olduğu, hastaların 
%7’sinin 40 yaşından önce tanı aldığı saptanmıştır (7). Ça-
lışmamızdaki PV hastalarının daha genç yaşta tanı aldığı 
saptanmıştır.

Polisitemi ile başvuran hastada rölatif polisitemi ekarte 
edildikten sonra mutlak polisiteminin primer ve sekonder 
nedenlerinin ayırıcı tanısının yapılmasında JAK2 mutasyo-
nu pozitifliği önemli bir kriterdir. Çalışmamızda mutasyon 
analizi istenen hastaların %9,09’unda JAK2V617F pozitif, 
%1,32’sinde JAK2 ekzon 12 pozitif bulunmuştur. PV hasta-
larında yapılan çalışmalarda hastaların %95-97’sinde JAK2 
geninin ekzon 14’ünde V617F mutasyonu pozitif bulun-
muştur (8,9). Yapılan çalışmalarda dört farklı mutasyon so-
nucu tanımlanan JAK2 ekzon 12 mutasyonu pozitifliğinin 
PV tanılı hastalarda %2-5 oranında saptandığı gösterilmiş-
tir (10). Çalışmamızda mutasyon analizi istenen hastalarda 
sekonder polisitemi oranının daha yüksek olduğu görül-
mektedir.

Çalışmamıza alınan polisitemik hastaların %54,71’i asemp-
tomatik olup, semptomatik olan hastalarda en sık görü-
len şikayet, %32,94 oranı ile baş ağrısıdır. Anger ve ark. 
(11) tarafından yapılan çalışmada PV’ de en sık saptanan 
şikayet, % 48 oranı ile baş ağrısı olup, devamında % 18 
hastada görülen kaşıntı şikayeti ikinci sırada gelmektedir. 
Berlin tarafından yapılan çalışmada en sık görülen ilk baş-

vuru semptomu %48 oranı ile baş ağrısı olarak belirlenmiş-
tir (12). Literatürde PV hastalarında ile çalışmamızdaki PV 
hastaları karşılaştırıldığında bizim çalışmamızda asempto-
matik olma oranının daha yüksek olduğu görülmektedir. 
Çalışmamızda JAK2 pozitif hastaların %60’ı asemptomatik 
bulunmuştur.

PV’de görülen komplikasyonlardan olan trombohemora-
jik olaylar tedavi ve prognoz açısından oldukça önemlidir. 
1213 hasta arasında 20 yıl takiple yapılan retrospektif bir 
kohort çalışmasında PV tanısından önce, başvuru sırasında 
ve takip sırasında 485 (%40) arteriyel ve venöz tromboz va-
kası kaydedilmiştir (13). Crisa ve ark. (14) tarafından 226 PV 
hastası üzerinde yapılan bir çalışmada hastaların ortalama 
5,8 yıl boyunca takibi yapılmış ve takip süresince tromboz 
oranı %24, tromboza sekonder mortalite %32, kanamaya 
sekonder mortalite ise %24 oranında bulunmuştur. Se-
konder eritrositozda tromboz riskine ait veriler çelişkilidir. 
Çalışmaların çoğu sekonder polisitemide artmış tromboz 
riskini desteklememektedir (15,16). Ancak yakın zamanda 
yapılan iki çalışmada riskin arttığı belirtilmiştir (17,18). Bi-
zim çalışmamızda literatürdekine göre daha düşük oranda 
tromboz ve hemoraji görülmüştür. Çalışmaya alınan hasta-
ların %1,46’sında DVT, %0,98’inde PTE, %0,98’inde perife-
rik arteriyel tromboz, 0,49’unda TİA, %0,49’unda subdural 
kanama saptanmıştır.

Eritrositozun yüksek kardiyovasküler morbidite ve mor-
talite ile ilişkili olduğu yapılan çalışmalarla gösterilmiştir 
(19). Finazzi ve ark. (20) tarafından yapılan çalışmada % 39 
oranında HT, %7 DM, % 3,5 hiperlipidemi ile PV birlikteli-
ği gösterilmiştir. Ülkemizde yapılan bir çalışmada PV has-
talarında %52 HT, %23 KAH, %21 DM saptanmıştır (21). 
Nguyen ve ark. (18) yaptığı bir çalışmada sekonder eritro-
sitozda da kardiyovasküler risk faktörlerinde artış olduğu 
belirtilmiştir. Bizim çalışmamızda hastaların %21,2’sinde 
HT, %9,3’ünde DM, % 7,2’sinde KAH, %5’inde KOAH sap-

ROC ANALİZİ

Değişkenler AUC Standart Sapma p Sensitivite Spesifite %95 Güven Aralığı

Alt Sınır Üst Sınır

Hemoglobin 0,473 0.72 0.667 36.84 76,84 0.332 0.614

Hematokrit 0.571 0.76 0.494 63,2 53,2 0.421 0.720

Eritropoietin 0.448 0.078 0.699 23.5 94.6 0.295 0.601

Tablo 5: JAK2 ve Hemoglobin/Hematokrit/Eritropoietin arasında ROC analizi
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tanmıştır. PV hastaları ile karşılaştırıldığında çalışmamızda 
komorbidite oranları düşük bulunmuştur. Çalışmamıza 
alınan hastaların yaş ortalamalarının daha genç olması, 
retrospektif bir çalışma olması nedeniyle olası veri kaybı, 
başka sebeplerle yapılan kan sayımlarında bulunan olası 
rölatif eritrositozların hematoloji polikliniğine yönlendiril-
mesi gibi sebeplerin etkili olduğunu düşünmekteyiz.

Polisitemi ayırıcı tanısında fizik muayenede palpe edilebilir 
dalak saptanması ya da görüntüleme yöntemleri ile sple-
nomegali ve/veya hepatomegali varlığının gösterilmesi PV 
açısından şüphe uyandırmalıdır. Ren ve ark. (22) PV hasta-
larında yaptığı çalışmada tanı anında %68,57 splenome-
gali, % 10 olguda hepatomegali saptamıştır. Bai ve ark. 
(23) 185 hasta arasında yaptığı bir çalışmada, PV hastala-
rının %66,5’inde splenomegali, %16,2’ sinde hepatome-
gali saptanmıştır. Çalışmamızda hastalarımızın %7,30’unda 
splenomegali, % 15,25’inde hepatomegali bulunmaktadır. 
JAK2 pozitifliği ile splenomegali (p=0,085) ve hepatome-
gali (p=0,674) arasında anlamlı ilişki bulunamamıştır. Ça-
lışmamızda hepatomegalinin ön planda olması sekonder 
polisitemili hastaların ek hastalıklarına, giderek artmakta 
olan obeziteye sekonder gelişen karaciğer yağlanması 
gibi nedenlere bağlanmıştır. Diğer çalışmalara oranla has-
talarımızda splenomegali oranının düşük olmasıda, mutas-
yon analizi öncesi hastaların başvuru özelliklerinin değer-
lendirilmesinde yetersizlik olduğunu göstermektedir.

PV’ de kemik iliğinde her üç seride artış görülebilir. Brod-
mann ve ark.(24) tarafından yapılan bir çalışmada PV has-
talarının %70’inde trombositoz, %44’ ünde lökositoz gö-
rülmüştür. Ayrıca lökositoz varlığının tromboz ve lösemik 
transformasyon riski ile ilişkili olduğu öne çıkmıştır (25,26). 
Bizim hastalarımızda da JAK2 pozitif olan hastalarda trom-
bosit ve lökosit sayısı ortalaması JAK2 negatif hastalara 
göre yüksek bulunup, istatistiksel olarak anlamlı saptan-
mıştır. Cinsiyete göre hemogram değerleri incelendiğinde 
mutasyon pozitif kadın hastalarda trombosit sayısı daha 
yüksek (p=0,025), mutasyon pozitif erkek hastalarda ise 
lökosit sayısı daha yüksek bulunmuştur (p=0,006).

Kullandığımız laboratuvar parametrelerinin cinsiyete göre 
karşılaştırılması yapıldığında bazı parametrelerde kadın ve 
erkek arasında anlamlı fark saptanmıştır. Yapılan çalışma-
larda cinsiyete göre hemoglobin seviyeleri farklılık gös-
termektedir ve kadınlarda ortalama seviyeleri erkeklerden 
yaklaşık %12 daha düşüktür (27). Kadın hastalarımızda 
ortalama hemoglobin değeri 16,55±0,94 g/dl ve erkek 
hastalarımızda ise 17,74±0,87 g/dl olup anlamlı fark bu-
lunmuştur (p<0,001). Ortalama hematokrit değerleri er-
kek ve kadınlarda sırası ile %53,16±30,8 ve %48,07±3,39 

olarak hesaplanmıştır (p<0,001). Cinsiyete göre trombosit 
düzeyleri karşılaştırıldığında p=0,039 olup anlamlı farklı-
lık bulunmuştur. Kadınlarda ortalama trombosit değeri 
276,68±89,28/mm3, erkeklerde ise 244,92±83,76/mm3 
saptanmıştır. Çalışmaya aldığımız hastalarımızın ALT dü-
zeyleri karşılaştırıldığında p=0,021 bulunup erkek ve kadın 
arasında anlamlı farklılık görülmüştür. Quinn ve ark. (28) 
tarafından yapılan bir çalışmada ALT dağılım grafiği ince-
lendiğinde erkeklerde, siyahi ve İspanyol kökenlilerde % 
15 oranında daha yüksek ALT düzeylerine rastlanılmıştır. 
Kadın hastalarımızın ortalama ALT değeri 23,88±15,05 
iken erkeklerde bu değer 29,19±16,87 bulunmuştur. 

DSÖ’ nün polisitemi için belirlediği hemoglobin ve hema-
tokrit seviyeleri ile hastalarımızın JAK2 sonuçlarını karşılaş-
tırdık. Kadın ve erkek hastalarda mutasyon pozitifliği ile 
polisitemi için belirlenen sınır değerler arasında istatistik-
sel olarak anlamlı farklılık saptanmamıştır. Kadın hastalarda 
hemoglobin ≤ 16 olanlarda mutasyon pozitifliği görülme-
miş olup (p=0,211), erkeklerde hemoglobin ≤ 16,5 olan 1 
hastada JAK2 pozitifliği görülmüştür (p=0,831). Kadınlarda 
hematokrit % ≤ 48 olan 3 hastada JAK2 pozitif (p=1,000), 
erkeklerde hematokrit% ≤ 49 olan 2 hastada JAK2 pozi-
tif (p=0,184) bulunmuştur. Çalışmamızda kadınlarda %60 
oranla en yüksek JAK2 pozitifliği görülen hemoglobin de-
ğer aralığı 16,00-16,99 g/ dl, erkeklerde ise %53,3 oranla 
17,00-17,99 g/dl aralığıdır. Hematokrit için JAK2 pozitif 
hasta kadınlarda %60 oranında %47,00- 49,99 aralığında, 
erkeklerde %39,96 oranı ile %51,00-54,99 değer aralığın-
da yoğunlaşmıştır.

SONUÇ
Sonuç olarak, çalışmamızda hemoglobin, hematokrit, EPO 
düzeyleri ve JAK2 mutasyonu pozitifliği arasında ROC 
analizi yapıldığında istatistiksel olarak anlamlı farklılık sap-
tanamamıştır. JAK2 pozitifliğini tahmin etmek amacıyla 
planladığımız çalışmamızda ROC analizinde AUC değer-
leri hemoglobin için 0,473, hematokrit için 0,571 ve EPO 
için 0,448 bulunmuştur. Bu değerler JAK2 mutasyonu 
tahmin etme ve cut-off değeri belirleme açısından yeter-
sizdir. Hasta sayısı ve çalışmamızın retrospektif bir çalışma 
olmasının verilerimizi kısıtlaması nedeniyle anlamlı cut-off 
değer saptanamadığını düşünmekteyiz. Hasta sayısının 
artırılıp, çok merkezli randomize kontrollü araştırma yapıl-
masının JAK2 mutasyonu tahmin etmede anlamlı sonuçlar 
vereceğini düşünmekteyiz. Bu yüzden çalışmamızın ileride 
yapılacak araştırmalar için örnek teşkil ettiğini düşünüyo-
ruz.

Çıkar Çatışması: Bu çalışmada yazarlar çıkar çatışması bil-
dirmemektedir.
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