Kennzeichnende Symptome rechtfertigen eine

A - ™
Untersuchung auf Systemische Mastozytose? éblueﬂﬂﬂhs

o Haut

Kleine monomorphe Lasionen
erscheinen an den Oberschenkeln
oder am Rumpf des Korpers '
Das Streichen mit einem Zungen-

spatel Uber die Lasion ruft
Quaddeln und Flush hervor ¢’

e Systemisch

Anaphylaxie mit Hypotonie und
Synkope ist keine Seltenheit?

Ca. 50% der erwachsenen Patienten
leiden unter rezidivierenden oder
ungeklarten Anaphylaxien™®

o Knochen

Makulopapulose

. - Testen Sie
Ei?;g:-ezne?gﬁen Tryptase Ungeklarte Osteoporose bei
sind ein hoch- im Serum und jungen ménnlichen Patienten, sollte
spezifisches KIT D816V?® den Verdacht auf SM wecken®
diagnostisches im peripheren Osteoporose tritt bei 38% der
Merkmal' Patienten mit ISM auf®

Osteosklerose tritt bei 2-17%
der Patienten mit SM auf’ und
ist mit AdvSM assoziiert®

Blut oder
. Knochenmark

e Gastrointestinal

Viele Patienten berichten Gber
Ubelkeit, Erbrechen und/oder
Diarrhoe?*

a Diese Symptome stellen ein klinisches Spektrum der SM dar.
Die Symptome konnen je nach Art der SM und der Aggressivitat
der Erkrankung individuell variieren.&®

b Nachgedruckt aus J Allergy Clin Immunol, 137 (1) Hartmann K et al.
J Allergy Clin Immunol. 2016 Jan;137(1):35-45

¢ Mit freundlicher Genehmigung von Dr. Siebenhaar. Patientenbild
mit Genehmigung des Patienten.

Die Symptome konnen unvorher-
sehbar und schwerwiegend sein?#
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Bei Verdacht auf Systemische Mastozytose sollte die Tryptase im Serum

A - ™
untersucht werden, gefolgt von einem Screening auf KIT-D816V-Mutation3® (%blueﬂﬂ.@.!ss

WHO-Nebenkriterium fur Systemische Mastozytose:
Die Gesamttryptase im Serum iiberschreitet 20 ng/ml>°

A
Der Tryptasewert
im Serum allein ist
kein ausreichender
Nachweis fiir SM."
Tryptasewerte

Differentialdiagnostik durchftihren Screening auf KIT-D816V-Mutation Knochenmarkbiopsie und Screening konnen <11,5ng/ml
(moglicherweise SM)" in peripherem Blut mit hochsensitivem auf KIT-D816V-Mutation™ oder voriibergehend
Assay (maglicherweise SM)"" erhoht sein.?
@ ECNM und AIM
empfehlen
67 % der Patienten mit SM hochempfindliche
Mediane Zeit bis zur wurden nicht korrekt ASO-gPCR oder
ISM-Diagnose betragt diagnostiziert, wenn NGS statt ddPCR fiir
9 Jahre®* einer hochempfindlichen PCR KIT-D816V-
Klassifizierung nach WHO 2022 angewandt wurde® ' Nachweis®

aEs seidenn, es liegt eine begleitende myeloische Neoplasie vor; in diesem Fall ist dieser Parameter nicht giltig.™ b Aufgrund der Seltenheit der Erkrankung liegen limitierte Daten vor. ¢ Die Daten stammen aus einer klinischen
Studie von Blueprint Medicines zur Systemischen Mastozytose. Die Ergebnisse wurden als Prozentsatz der PB-Proben der Patienten ausgedriickt, die positiv auf die KIT D816V-Mutation getestet wurden (alle genomischen
Assays), sowie als logarithmischer Prozentsatz der VAF, gemessen mit beiden zentralen Assay-Methoden. Die NGS-Daten beim Screening und die ddPCR-Werte bei C1D1 wurden fiir das Streudiagramm aufgetragen.
AdvSM = Fortgeschrittene SM; AIM = American Initiative in Mast Cell Diseases; ASO-qPCR = allele-specific oligonucleotide quantitative PCR; € = Zyklus; D = Tag; ddPCR = digital droplet-PCR; ECNM = European Compe-
tence Network on Mastocytosis; ISM = Indolente Systemische Mastozytose; KIT D816V = KIT-aktivierende Punktmutation (Aminosauresubstitution am Codon 816) im Exon 17 des ¢c-KIT-Gens; M = Mastozytose; NGS =
Next Generation Sequencing; PB = peripheres Blut; PCR = Polymerase-Kettenreaktion; SM = Systemische Mastozytose; VAF = Variable Allelfrequenz; WHO = World Health Organisation
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