
Schwerpunkt seltene 
Erkrankungen: 
Systemische Mastozytose  
Die Systemische Mastozytose (SM) ist eine seltene 
klonale Mastzellneoplasie, die sich durch unkontrollierte 
Proliferation und Akkumulation von neoplastischen 
Mastzellen in verschiedenen Organen auszeichnet.
Eine SM kann zu einem Spektrum an schweren und 
beeinträchtigenden Symptomen führen1-3. 

Etwa 2/3 der Patienten mit fortgeschrittener systemischer 
Mastozytose (AdvSM) weisen eine assoziierte myeloische 
Neoplasie auf (z.B. CMML, MDS/MPN). Bei rund einem Drittel 
der Patienten mit einer myeloischen Neoplasie kann eine SM 
Übersehen werden.5,18. 

In Europa gibt es etwa

40.000 
Patienten mit SM 18,19.  

90-95% der Patienten 
mit fortgeschrittener SM sind KIT 
D816V-positiv11.

5-10% dieser Patientengruppe leidet

Das unverzichtbare ToolKIT 
für eine verbesserte 
Diagnose der SM

ToolKIT

K
KIT D816V 
AdvSM wird in 
95% aller Fälle 

durch eine KIT D816V 
Mutation verursacht  

6,7,14,15,16

I
Eine Untersuchung auf 
SM ist insbesondere 
bei Patienten mit einer 

bestehenden Diagnose von 
CMML, MDS/MPN, MDS 
oder MPN gerechtfertigt, 
wenn charakteristische 
Symptome vorliegen a,1,2,8,9

T
Besteht der Verdacht 
auf SM, sollte ein Serum-
Tryptase-Test und/oder ein 
molekulares Screening auf 
eine KIT D816V Mutation 
durchgeführt werden4 

Diagnosekriterien der 
Weltgesundheitsorganisation 
(WHO) für die systemische 
Mastzytose (SM)17

Die Diagnoseerstellung einer SM erfordert 
ein Hauptkriterium und mindestens ein 
Nebenkriterium oder mindestens drei 
Nebenkriterien13.

Hauptkriterium

Nebenkriterien 

Multifokale, kompakte 
Mastzellinfiltrate (≥ 15 
Mastzellaggregate) im 
Knochenmark (KM)und/oder in 
einem anderen extrakutanen Organ.

Nachweis atypischer spindelförmiger 
Mastzellen in ≥25% aller Mastzellen: 
histologisch im KM oder in anderen 
extrakutanen Organen bzw. im KM 
Ausstrich.

Nachweis einer KIT-Punktmutation am 
Codon 816 oder anderen kritischen 
Regionen des KIT Gen im peripheren 
Blut, KM oder anderen extrakutanen 
Organen.

Nachweis der Oberflächenmarker CD2, 
CD 30 und/oder CD25 auf Mastzellen 
im KM, im peripheren Blut oder in einem 
anderen extrakutanen Organ.

Tryptase-Basiskonzentration im Serum 
>20 ng/mL. Bei bestehender hereditärer 
Alpha-Tryptasämie (HαT) sollte der 
Tryptase-Spiegel angepasst werden.
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