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Stufendiagnostik bei Verdacht auf eine myeloproliferative Neoplasie 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

JAK2-V617F-Mutation 

PV 
4 – 5 % 

 
 

 
 

   

 

Knochenmarkdiagnostik:* 
Histopathologie; Zytogenetik 
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ASXL1-, EZH2-, SRSF2-, IDH1/2-, CBL-, TP53-Mutation 

z. B. Klonalitätsabklärung bei „triple negativer“ ET/PMF sowie prognostische Relevanz, z. B. Hochrisiko-PMF (CALR- ASXL1+) 

JAK2-V617F-negative MPN 

Blutbild       Differenzialblutbild       Klinische Chemie 

     Leukozytose, ggf. mit Basophilie oder Eosinophilie; Linksverschiebung; leukoerythroblastisches Blutbild; Anämie/Polyglobulie  
mit supprimiertem Erythropoetin; Thrombozytose/Thrombozytenanisozytose; LDH/Harnsäure erhöht 

PMF 
55 – 65 % 

 

 

   

 

ET 
50 – 60 % 

 
 

   

 

PV 
95 % 

 
 

   

 

JAK2 Exon 12+  

   

 

JAK2 Exon 12 

 
 

   

 

Calretikulin-Exon-9-Insertion/Deletion 

Calretikulin-negative MPN 

MPL-Exon-10-Mutation 

ggf. BCR-ABL 

BCR-ABL+ 

 
 

 
 

   

 

JAK2-V617-mutierte MPN 
 

 

   

 

PMF 
25 – 35 % 

 

 

   

 

ET 
20 – 30 % 

 
 

   

 

Calretikulin-mutierte MPN   

PMF 
5 – 10 % 

 
 

   

 

MPL-Exon-10-mutierte MPN 

ET 
3 – 5 % 

 

 
 

   

 

ET 
5 – 10 % 

 
 

   

 

MPL-Exon-10-negative MPN 

PMF 
5 – 10 % 

 
 

   

 

CML 

 
 

 
 

   

 

Klinische Symptomatik 
z. B. Müdigkeit, Gewichtsverlust, Symptome infolge Splenomegalie, Mikrozirkulationsstörungen, Flush, Erythromelalgie,  
aquagener Juckreiz, Schwindel, Kopfschmerzen, Sehstörungen, Anamnese mit thromboembolischen Komplikationen  

(insbesondere Mesenterialvenenthrombosen), hämorrhagische Diathese 
 
 

* Die Knochenmarkdiagnostik ist für die Befundsicherung und Differenzialdiagnose entscheidend und kann grundsätzlich unabhängig von dem Ergebnis der 
molekulardiagnostischen Stufendiagnostik durchgeführt werden. Empfohlen wird ein Mutationsscreening zunächst aus peripherem Blut.   
            


