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Aus Griinden der Vereinfachung und besseren Lesbarkeit verwenden wir in dieser Broschiire nur die mannliche

Sprachform. Selbstverstandlich ist damit stets auch die weibliche Form gemeint.




Liebe Patienten, liebe Angehdrige,

das mpn-netzwerk e. V. ist eine Selbsthilfeinitiative fir Menschen mit Myeloproliferativen
Erkrankungen und deren Angehdrige. Im Jahr 2002 als Internetforum gegriindet, verzeichnet
es aktuell tiber 1600 Mitglieder.

Die Essentielle Thrombozythdmie (ET) gehort neben der Polycythaemia vera (PV), der
préfibrotischen Myelofibrose (praPMF) und der Priméren Myelofibrose (PMF) zu den so-
genannten Myeloproliferativen Neoplasien (MPN). Die MPN sind eine Gruppe von Knochen-
markerkrankungen, deren Ursache auf genetische Verdnderungen in den blutbildenden
Stammzellen des Knochenmarks zuriickgeht. Die Diagnose einer Knochenmarkerkrankung
6st bei vielen Patienten und Angehérigen eine tiefe Erschiitterung aus, die mit Angsten
und einem Gefiihl existenzieller Verunsicherung einhergeht. Es ist deshalb iiberaus wichtig
flr alle Beteiligten, Zugang zu verstandlichen Informationen zu erhalten, die helfen, die
Krankheit zu verstehen und mit ihr leben zu lernen.

Ziel dieser Broschiire ist es, Patienten und Angehdrige in diesem Prozess zu unterstiitzen
und Fragen zu beantworten, die sich viele Betroffene nach der Diagnose ET stellen. Unsere
Publikationen sind von Betroffenen fiir Betroffene geschrieben. Ihre Inhalte basieren im
Wesentlichen auf den Erfahrungen der Mitglieder des MPN-Netzwerks und deren lang-
jahriger Auseinandersetzung mit der Erkrankung. Die ET-Broschiire ist erstmals im Jahr
2013 erschienen, als dritte Verdffentlichung in unserer Schriftenreihe zu den Myeloproliferati-
ven Neoplasien. Vorausgegangen waren die Patientenbroschiiren zur Primaren Myelofibrose
(PMF) und Polycythaemia vera (PV). Wir freuen uns, angesichts der Entwicklungen auf dem
Gebiet der Diagnose und Therapie der Essentiellen Thrombozythdmie eine aktualisierte
Neuauflage vorlegen zu kénnen.

An dieser Stelle méchten wir den Mitgliedern des MPN-Netzwerks danken. Ohne ihre leb-
hafte Teilnahme an unserem Internetforum und der Bereitschaft, ihre Erfahrungen mit
der Erkrankung zu teilen, lage diese Broschiire nicht vor. Unser besonderer Dank gilt
Prof. Dr. Petro E. Petrides, der zu den fiihrenden MPN-Experten in Deutschland z&hlt und
unser Netzwerk seit vielen Jahren beratend begleitet und engagiert unterstiitzt. Er war so
freundlich, diese Broschiire fachlich gegenzulesen. Druck und Versand werden durch das
mpn-netzwerk e. V. und teilweise tiber die Férderung durch die Krankenkassen finanziert.
Wir freuen uns iber eine Spende.

Lennart Rusch, Dieter Wenzel, Carina Oelerich und Armin Dadgar — mpn-netzwerk e. V.,
Bonn 2026



Essentielle Thrombozythdmie — was ist das?

Die Essentielle Thrombozythamie (ET) ist eine chronische Erkrankung, die vom Knochenmark
ausgeht. Gleichbedeutend werden auch die Bezeichnungen Idiopathische Thrombozythdmie
und Primére Thrombozythdmie verwendet. Diese Bezeichnungen weisen darauf hin, dass
keine Ursache erkennbar ist, die zu einer erhdhten Produktion von Thrombozyten im

Knochenmark fiihrt. Haufigste Ursachen sind Entziindungen, Infektionen oder Eisenmangel-
zustande (z. B. durch innere Blutungen). In diesen Fallen sprechen Mediziner von einer

reaktiven oder sekundaren Thrombozytose. Allerdings gehen sie nur selten mit Thrombo-
zytenzahlen von mehr als einer Million pro pl Blut einher und bergen nur in Ausnahmeféllen
ein erh6htes Gerinnungs- und/oder Blutungsrisiko.

Die ET zahlt zu den sogenannten chronischen myeloproliferativen Erkrankungen. Diese

hat die Weltgesundheitsorganisation (WHQ) mehrfach neu klassifiziert (zuletzt im Jahr

2022) und von ehemals Myeloproliferative Disorders (MPD) in Myeloproliferative Neoplasms
(MPN — Myeloproliferative Neoplasien') umbenannt. Zur Gruppe der MPN gehdren neben der
ET die Polycythaemia vera (PV), die prafibrotische Myelofibrose (praPMF) und die Primére

Myelofibrose (PMF).

Die in der Vergangenheit gebrauchlichen Bezeichnungen Chronische Myeloproliferative
Erkrankungen (CMPE), Osteomyelofibrose (OMF) und Chronische Idiopathische Myelofibrose
(CIMF) sind veraltet, werden aber bisweilen auch heute noch verwendet.

Die Myeloproliferativen Neoplasien sind sehr seltene Erkrankungen und weisen viele
Gemeinsamkeiten auf. Deshalb lassen sie sich insbesondere im Anfangsstadium haufig
nur schwer voneinander unterscheiden und kdnnen zudem in einzelnen Féllen ineinander
tibergehen. Die ET ist besonders schwer von den anderen MPN zu trennen. Bei Ubergéngen
in eine PV oder eine praPMF ist daher oft von fehlender Prazision der Erstdiagnose
auszugehen. Ubergénge einer wahren ET in eine sekundére Myelofibrose (= post-ET) oder
in eine akute Leukamie sind selten. Vereinzelt kommt es bei JAK2-V617F-positiven Patienten
zu einem Ubergang in die PV,

' Der Name Myeloproliferative Neoplasien leitet sich ab von: myelon (griechisch) fir Mark, proliferieren
(lateinisch) fiir sich vermehren, neo (griechisch) fiir neu und plasein (griechisch) fiir schaffen, formen



Welche Ursachen hat die ET?

Allen MPN liegt eine Funktionsstorung der blutbildenden (hdmatopoetischen) Zellen im
Knochenmark zugrunde. Diese kommen durch Mutationen in verschiedenen Genen
zustande. Die genauen Ursachen dieser Mutationen sind bislang nicht bekannt. So gibt
es aktuell keine gesicherten Erkenntnisse dariiber, ob beispielsweise ein bestimmter
Lebenswandel, der berufsbedingte Umgang mit Chemikalien z. B. Haarfarbemittel oder
sonstige Umwelteinfliisse die Entstehung einer ET begiinstigen kdnnen. Am wahrschein-
lichsten ist, dass sich eine ET im Lauf des Lebens zufallig entwickelt.

Im Jahre 2005 entdeckten mehrere Forscherteams nahezu gleichzeitig, dass bei ET, PV und
PMF eine charakteristische Genveranderung (= Mutation) auf dem Chromosom 9 vorliegt:
die sogenannte JAK2-Mutation (JAK = Janus-Kinase).

Bei der Janus-Kinase handelt es sich um ein Protein (Enzym), das eine wichtige Rolle bei der
Signaliibertragung von der Membran in den Innenraum der Zelle spielt. Normalerweise
ist das Protein nur aktiv, wenn von aulerhalb ein Signal, das die Zellteilung anregt, auf
die Zellmembran trifft. In Zellen, die diese Mutation tragen, ist das Enzym aber dauerhaft
aktiviert, weshalb der »Schalter« permanent auf »Ein« steht. In der Folge teilt sich die
Zelle ununterbrochen, was im Fall der ET zu einer unkontrollierten und tiber den Bedarf
weit hinausgehenden Vermehrung der Thrombozyten (Blutplattchen) filhrt. Die JAK2-Mutation
|asst sich bei 50 bis 60 Prozent der ET-Patienten, bei 98 Prozent der PV-Falle sowie 60 Prozent
der PMF-Patienten nachweisen.

Da die JAK2-Mutation nicht bei allen MPN-Betroffenen vorkommt, haben Forscher in den

vergangenen Jahren gezielt nach weiteren genetischen Veranderungen gesucht, die mit
diesen Erkrankungen in Verbindung stehen und haben Mutationen in zwei anderen Genen

nachweisen konnen (Calreticulin/CALR und MPL). Diese kommen bei ET, praPMF und PMF,
aber nicht bei der PV vor.

Da diese Mutationen die , treibende Kraft” fiir die Entwicklung dieser Erkrankungen sind,
werden sie auch als Treiber-Mutationen bezeichnet.

Von den ET-Betroffenen weisen 50 bis 60 Prozent eine JAK2-Mutation, 30 bis 35 Prozent eine
CALR-Mutation, drei Prozent eine MPL-Mutation und zehn bis zwdlf Prozent keine der drei
bisher bekannten Treibermutationen auf. In letzterem Fall spricht man von , triple negativen”
(dreifach negativen) Patienten. Die Art der Mutation wirkt sich auf das Erscheinungsbild



und die Prognose der ET aus. So haben JAK2-positive Patienten ein hoheres Thrombose-
risiko als CALR-positive Betroffene, obwohl diese haufig héhere Thrombozytenzahlen
aufweisen. Neueste Untersuchungen geben Hinweise, dass die Mutationen bereits im
Embryonalstadium oder Sauglingsalter auftreten kénnen und dass es viele Jahre dauert,
bis die Erkrankung klinisch sichtbar wird.

Zusatzlich zu den Treiber-Mutationen (JAK2, CALR und MPL) kdnnen bei ET und den anderen
MPN eine Reihe zusétzlicher sogenannter Passagier-Mutationen eine Rolle spielen, die auch
oft bei anderen Knochenmarkerkrankungen gefunden werden. Einzelne wie eine ASXL1-
Mutation haben einen ungiinstigen Einfluss auf die Prognose, unabhéngig davon, welche
Grunderkrankung vorliegt. Andere Mutationen, die den Verlauf der ET negativ beeinflussen
konnen, sind TET2, SH2B3, SRSF2, U2AF1, TP53, IDH2 und EZH2.

Blutbildung — Hdmatopoese

Ausgangspunkt der Blutbildung sind die im Knochenmark befindlichen Blutstammzellen.

Experten schatzen ihre Zahl bei Erwachsenen auf insgesamt 50 000 bis 200 000. Aus ihnen
entstehen sémtliche Bestandteile des Bluts. Dazu zdhlen neben den myeloischen Zellen

(u. a. die Blutplattchen = Thrombozyten, die roten Blutkdrperchen = Erythrozyten, die weilien
Blutkdrperchen = Leukozyten) auch die lymphatischen Zellen: Killerzellen, Lymphozyten und
Plasmazellen, die wesentlich fiir die Immunabwehr sind. Die Bildung der unterschiedlichen
Blutbestandteile erfolgt iber mehrere Stufen bzw. Vorlduferzellen (Abbildung 1).

Dabei werden wichtige Bestandteile des Erbguts der Blutstammzelle an die nachfolgenden
Generationen von Zellen weitergegeben. Enthalten die Blutstammzellen beispielsweise
eine MPN-Treibermutation, findet sich diese auch in allen sich daraus entwickelnden
Vorlduferzellen. JAK2, CALR oder MPL fiihren in diesen Zellen dazu, dass die Produktion
neuer Blutzellen dauerhaft aktiviert wird — im Gegensatz zu einer normalen Steuerung,
bei der Botenstoffe? im Kérper bedarfsgerecht produziert werden. Da die kdrpereigene
Regulierung durch die Mutation umgangen wird, kommt es als Folge zu einer unkontrollierten
Produktion von Blutzellen. Je nach Erkrankung, kdnnen das die Thrombozyten, Erythrozyten
oder Leukozyten beziehungsweise Kombinationen daraus sein. Zusétzlich kommt es haufig
auch zu einer verstarkten Bildung von Fasern, die zu einer zunehmenden Verfaserung
des Knochenmarkraums (Myelofibrose) fiihrt. Mit der Myelofibrose geht eine Stdrung der

% Botenstoffe sind z. B. das Erythropoetin zur Bildung von Erythrozyten oder das Thrombopoetin zur Bildung
von Thrombozyten.
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Abbildung 1 — Vereinfachter Weg von der Stammzelle zu den funktionalen Zellen des Bluts (grau: Zellkern mit
Erbinformation)

Zellbildung im Knochenmark einher. Diese hat zur Folge, dass die Blutbildung im Verlauf
der Erkrankung zunehmend in andere Organe wie Milz und Leber verlagert wird, bevor sie
im Knochenmark schlieRlich ganz zum Erliegen kommt. Diesen Vorgang der Verlagerung
der Blutbildung in andere Organe nennt man extramedulldre Blutbildung (extramedullar:
auRerhalb des Knochenmarks).

Da die bei MPN mutierten Blutstammzellen einen »Uberlebensvorteil« gegeniiber nicht-



mutierten Zellen haben, nimmt der Anteil mutierter Zellen (auch als Mutationslast

bezeichnet) in der Regel langsam, aber stetig zu. Im Lauf der Erkrankung kdnnen zusétzlich
zu JAKZ, CALR und MPL weitere (Passagier-) Mutationen erworben werden, die ein
schnelleres Voranschreiten der Erkrankung begiinstigen.

Die ET ist keine Leukamie, aber aufgrund der unkontrollierten Zellbildung eine den Leukdmien
verwandte Erkrankung. Wie bei allen MPN kdnnen auch bei einer ET gesunde und krankhaft
veranderte Stammzellen mit ihren jeweiligen Nachkommen lange Zeit nebeneinander
existieren, wobei der Anteil an mutierten Zellen bei den einzelnen Patienten und in den
verschiedenen Stadien der Erkrankung sehr unterschiedlich sein kann. Die ET birgt ein geringes
Risiko (iberwiegend nach Jahren bis Jahrzehnten) in eine post-ET-Myelofibrose oder in
eine Akute Myeloische Leukdmie (AML) iiberzugehen.

Welche Funktion haben die Thrombozyten?

Thrombozyten sind die Zellen im Blut, die fir die Blutgerinnung zustandig sind. Schon bei
kleinsten GefaRverletzungen docken die Blutplattchen an den GefaRwénden des geschadigten
Gewebes an, verklumpen miteinander und bilden auf diese Weise eine Art Pfropf, der das
Blutgefalk abdichtet. Dariiber hinaus setzen sie Botenstoffe (Gerinnungsfaktoren) frei, die
ebenfalls zur Reparatur des GefaRschadens beitragen. Bei duleren Verletzungen ist das
sichtbare Ergebnis dieses Prozesses die Bildung einer »Kruste.

Eine erhdhte Thrombozytenzahl fordert in der Regel auch deren Neigung, innerhalb eines
nicht geschadigten Gefales zu verklumpen, wodurch sich Blutgerinnsel bilden kénnen.
Dadurch steigt das Risiko fiir Durchblutungsstérungen, die bis zum Gefallverschluss fithren
kdnnen. Unter Umstanden kénnen sehr hohe Thrombozytenzahlen paradoxerweise auch
die Blutgerinnung hemmen und so die Blutungsneigung erhohen, da die Thrombozyten
wichtige Gerinnungsfaktoren wie den von-Willebrand-Faktor (vWF) abbauen.

Bei der ET tritt dieser Effekt jedoch meist erst bei Thrombozytenzahlen von mehr als ein bis
1,5 Millionen pro pl Blut auf. Anzeichen fiir eine erhohte Blutungsneigung sind Nasen-
oder Zahnfleischbluten, blaue Flecken oder stérkere Blutungen bei Verletzungen.

Thrombozytenwerte schwanken auch bei Gesunden. Von Tag zu Tag schwankende Thrombo-
zytenzahlen sind deshalb auch bei ET-Patienten nicht ungewdhnlich. Blutbildanalysegeréate
arbeiten nach verschiedenen Messprinzipien, sodass die Messung derselben Blutprobe zu



unterschiedlichen Ergebnissen fithren kann
— insbesondere bei sehr hohen Thrombozyten-
werten. Daneben macht es einen Unterschied,
ob die Messung bereits in der Praxis (d. h.
am Ort der Blutabnahme) oder erst nach dem
Transport in das Labor erfolgt.

Deshalb empfiehlt es sich, regelmaRige
Blutuntersuchungen stets durch denselben
Arzt und durch dasselbe Labor vornehmen
zu lassen und darauf zu achten, dass das Blut

Die Hohe der Thrombozyten allein
sagt nichts tber das Risiko aus,
bei einer ET Beschwerden oder
schwerwiegende Komplikationen
zu entwickeln. Die Erfahrung zeigt
vielmehr, dass auch Patienten mit
nur geringfigig erhdhten
Thrombozyten Symptome zeigen
kdnnen, wahrend Betroffene mit
stark erhdhten WWerten keine

immer auf die gleiche Weise entnommen Beschwerden haben missen.

wird (in der Regel aus einer Armvene). Der
Grund ist, dass die Messung aus Kapillar-
blut andere Werte ergibt.

Ist die ET vererbbar?

Die ET ist in der Regel eine erworbene Erkrankung, die im Lauf des Lebens zufallig auftritt.

Stammbaumuntersuchungen deuten jedoch darauf hin, dass die MPN in Einzelfallen familiar
gehauft auftreten kénnen. Eine genetische Veranlagung, mit der die Wahrscheinlichkeit

steigt, die Krankheit im Laufe des Lebens zu erwerben, ist in einem sehr geringen Prozent-
satz von Fallen nachgewiesen worden. Treten MPN, andere hdmatologische Neoplasien
oder weitere Krebserkrankungen familidr gehduft Giber mehrere Generationen auf, empfehlen
die Leitlinien der DGHO eine humangenetische Beratung.

Wie verbreitet ist die ET?

Die ET ist eine seltene Erkrankung mit einer Inzidenz von etwa 24 pro 100 000 Einwohnern pro
Jahr in Europa. Hochgerechnet auf die Gesamtbevdlkerung in Deutschland entspricht dies einer
Zahl von etwa 20 000 Betroffenen. Damit gehdrt die ET zu den sogenannten seltenen Erkrank-
ungen (engl. orphan diseases). Dieser Umstand erklart, dass viele niedergelassene Arzte die
Erkrankung und ihre Verlaufsmdglichkeiten nicht kennen, und dass selbst Facharzte fiir Blut-
erkrankungen (Hamatologen) haufig nur sehr wenige Patienten betreuen. Bei der ET handelt
es sich im Allgemeinen um eine Erkrankung im héheren Lebensalter. Die Mehrheit der
Patienten ist bei Diagnosestellung alter als 50 Jahre. Die ET kommt etwa doppelt so haufig

9



bei Frauen als bei Mannern vor. Junge Erwachsene sind nur selten betroffen, Kinder nur
in Ausnahmefallen. Gleichwohl wird die ET in jlingster Zeit immer haufiger auch bei Menschen
im mittleren und friihen Lebensalter diagnostiziert. Ob die Erkrankung tatséchlich vermehrt
auftritt oder der Anstieg der Fallzahlen auf eine verbesserte Diagnostik wie die automatische
Blutbildanalyse zuriickgeht, ist nicht eindeutig geklart.

Welche Symptome konnen auf eine ET hindeuten?

Die Mehrzahl der Patienten lebt Giber viele Jahre oder sogar Jahrzehnte weitgehend
beschwerdefrei. Zwischen dem Auftreten erster Symptome bis zur korrekten Diagnose-
stellung liegt hdufig nochmals ein langerer Zeitraum. Wenn Symptome auftreten, sind
die haufigsten Beschwerden sogenannte Mikrozirkulationsstérungen wie Durchblutungs-
stérungen in kleinen Gefalen (mikros = klein) an Handen und/oder FiiRen oder im Gehirn
(Tinnitus, Schwindel, Kopfschmerzen, Sehstérungen/Flimmersehen oder Migrane). Mit
zunehmender Dauer der Erkrankung kann es zu einer VergroRerung der Milz kommen. Bei
einzelnen Patienten treten schwerwiegende Komplikationen wie vendse oder arterielle
Thrombosen auf, die dann zur Diagnose der ET fiihren. Da sich die meisten dieser Beschwerden
auch unabhéangig von der Erkrankung zeigen kdnnen, werden sie haufig erst im Riickblick
mit der ET in Verbindung gebracht.

= Bluterglisse (Hdmatome), teilweise mit = Ungewdhnlich starke oder schwache

Verhartungen/Schwellungen, die sich Menstruationsblutungen

nur langsam zurtickbilden = Miidigkeit, Abgeschlagenheit
= Ohrensausen, Tinnitus (Ohrgerdusche) = Schmerzhafte Rotungen, Schwellungen,
= Schwindel Kribbeln, Brennen oder Taubheits-

gefiihle in den Finger- und/oder

= \Wadenkrampfe
P Zehenspitzen (Erythromelalgie)

= Schmerzen in den Beinen
= Missempfindungen der Haut, z.B. das
Geflihl, etwas wiirde tiber den Arm

= Zahnfleischbluten krabbeln

= Nasenbluten



Wie wird die ET festgestellt?

Erhohte Thrombozytenwerte fallen haufig bei einer Routineuntersuchung auf oder als
Zufallsbefund im Rahmen der Diagnostik und Therapie anderer Erkrankungen. Nicht selten
suchen Patienten einen Arzt auf, weil sie unter Durchblutungsstdrungen (Mikrozirkulations-
storungen) in den Fingern oder Zehen, Kopfschmerzen, Augenflimmern oder schwerwiegen-
den Komplikationen wie einer Thrombose leiden. Die Blutuntersuchung weist dann unter
Umstanden erhdhte Thrombozytenzahlen nach.

Allerdings zeigen die Erfahrungen der Mitglieder des MPN-Netzwerks, dass viele Arzte die
oft sehr vielschichtige Gesamtsymptomatik zunachst nicht richtig einordnen, da keines
der klinischen Symptome nur bei ET vorkommt und Veranderungen des Bluthilds verschiedene
Ursachen haben kdnnen. Mitunter werden sie sogar als Laborfehler eingestuft und ignoriert.
AuRerdem sind — wie bereits erwahnt — die ET und die Bandbreite des klinischen Verlaufs
selbst bei Arzten nicht selten relativ unbekannt; der Grund ist die Seltenheit der Erkrankung.
In einem sehr hohen Prozentsatz der Falle — und sehr viel haufiger als das Vorliegen einer
ET — haben erhohte Thrombozyten beziehungsweise Blutwerte andere Ursachen als eine
MPN-Erkrankung. Bevor Mediziner eine Essentielle Thrombozythamie in Erwégung ziehen,
werden sie daher zundchst andere mogliche Griinde abklaren. Wichtig ist aber, dass von
arztlicher Seite friihzeitig an die Mdglichkeit einer ET gedacht wird.

Besteht der Verdacht auf das Vorliegen einer ET, etwa durch ein dauerhaftes Ansteigen
der Thrombozytenzahlen auf tiber 450 000 pro pl Blut, sollte stets und baldméglichst ein
Hamatologe hinzugezogen werden. Dieser ist darin geschult, eine Diagnose auf Basis
der aktuellen Behandlungsleitlinien der Deutschen Gesellschaft fiir Hdmatologie und
Medizinische Onkologie (DGHO) zu stellen.

Die Diagnostik der ET
Die Diagnostik der ET umfasst in der Regel verschiedene Untersuchungen.

Blutuntersuchung

Die Laboranalyse der Blutprobe fordert bei fast allen ET-Patienten Abweichungen der
Thrombozytenwerte von normalen Befunden zutage: ihre Zahl ist meist erhdht, zudem
konnen die Thrombozyten unterschiedlich stark vergroRert sein.

% Die aktuellen Behandlungsleitlinie zur Diagnose und Therapie einer ET ist unter https://www.onkopedia.com/
de/onkopedia/guidelines/essentielle-oder-primaere-thrombozythaemie-et abrufbar.



Die ET Diagnosekriterien im Uberblick (nach WHO 2022)
Hauptkriterien

Dauerhafte Thrombozytenzahl von > 450.000 pro pl im peripheren Blut

Knochenmarkhistologie: Vermehrung der Megakaryozytenlinie mit erhdhter Zahl
vergréRerter reifer hyperlobulierter (hirschgeweihartiger) Megakaryozyten.
Keine Erhéhung oder Linksverschiebung der Granulopoese oder Erythropoese.
Keine oder geringe Zunahme (Grad 0 bis 1) der Retikulinfasern.

WHQO-Kriterien fiir eine BCR-ABL1-positive chronisch myeloische Leukdmie,
PV, PMF oder andere MPN sind nicht erfillt

Nachweis der JAK2V617F-Mutation, der CALR-Mutation oder der MPL-Mutation

Nebenkriterien

Vorkommen eines anderen klonalen Markers

Fehlende Hinweise auf reaktive Thrombozytose

Die Diagnose ET gilt als gesichert, wenn entweder alle vier Hauptkriterien oder
die ersten drei Hauptkriterien und ein Nebenkriterium erfiillt sind .

Molekulargenetische Untersuchungen

Die molekulargenetische Analyse zielt vor allem 10 bis 12 % der ET-Erkrankten

auf den Nachweis einer der drei Treiber- weisen keine dieser Mutationen
mutationen JAK2, CALR oder MPL ab. Diese auf, sind also triple-negativ. Ein

kann im Rahmen einer Blutuntersuchung negatives Testergebnis schliet
erfolgen. Bei etwa 90 Prozent der ET-Betrof- eine MPN aber nicht sicher aus.
fenen fallt einer der Tests positiv aus. [

Ultraschall des Bauchraums

Als Folge der ET ist bei den meisten Betroffenen die Milz mehr oder weniger stark vergroRert
(Splenomegalie). Grund ist der krankheitsbedingt gesteigerte Zellumsatz, weshalb die Milz
besonders viele alte und veranderte Blutzellen abbauen muss. In den meisten Fallen merken
die Betroffenen diese VergroRerung nicht, sodass sie erst beim Ultraschall (Sonographie)
auffallt. Erst bei stark vergroRerter Milz kénnen Betroffene Bauchbeschwerden entwickeln.
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So kann die Nahrungsaufnahme durch den Druck der Milz auf den Magen oder auch das
Liegen auf der linken Seite erschwert sein.

Knochenmarkpunktion

Auler dem Nachweis einer Treibermutation (JAK2, CALR, MPL) ist die Knochenmarkpunktion
(KMP) die wichtigste Methode, um eine ET eindeutig diagnostizieren zu kénnen — und daher
haufig unumganglich.

Grund dafir ist, dass sich die veranderten blutbildenden Zellen des Knochenmarks nur unter
dem Mikroskop genauer untersuchen lassen. Zu diesem Zweck entnimmt der Arzt eine
Gewebeprobe aus dem Beckenknochen. Der Eingriff erfolgt in aller Regel ambulant, sodass
der Patient anschlieRend wieder nach Hause gehen kann. Die Knochenmarkpunktion ist
nicht zu verwechseln mit der Lumbalpunktion (auch »Riickenmarkpunktion« genannt), bei
der im Bereich der Lendenwirbelsaule Nervenwasser entnommen wird.

Bei fachgerechter Ausfiihrung ist eine Knochenmarkpunktion im Allgemeinen nur wenig
schmerzhaft. Allerdings erleben Patienten die Untersuchung durchaus unterschiedlich.
Griinde hierfiir kénnen der Zustand des Knochenmarks an der Punktionsstelle sein, die
Erfahrung des punktierenden Arztes und nicht zuletzt das individuelle Schmerzempfinden
des Patienten. Sollte die Angst vor einer KMP allzu grof sein, kdnnen Betroffene um eine
kurze Narkose bitten.

Bei einer KMP liegt der Patient auf der Seite oder auf dem Bauch. Nachdem der Arzt die
Entnahmestelle desinfiziert und ortlich betdubt hat, macht er einen kleinen Hautschnitt mit
dem Skalpell und fiihrt eine spezielle Nadel durch den Muskel und Beckenknochen ins
Knochenmark ein (Abbildung 2, folgende Seite). Dort entnimmt er eine Gewebeprobe mit
festem Knochenmark, auch Stanzzylinder genannt. Mit einer zweiten Nadel kdnnen auch
fliissige Bestandteile des Knochenmarks (Aspirat) entnommen werden. Das Einfiihren der
Punktionsnadel wird meist nur als wenig schmerzhaft empfunden, allerdings kann das
Ansaugen des Aspirats einen kurzen, heftigen Schmerz verursachen. Die KMP-Wunde ist
so klein, dass sie nicht gendht werden muss. Bis sie verheilt ist, sollte der Patient 24 Stunden
weder duschen noch baden. Die Punktionsstelle kann manchmal noch einige Zeit danach
splirbar sein.

Nach der Entnahme des Knochenmarkzylinders nimmt ein Pathologe (Spezialist fiir die
Beurteilung des Aufbaus/Architektur des Knochenmarks) eine histologische Untersuchung
vor. Die zytologische Untersuchung des Aspirats wird vielerorts von den Hamatologen



Biopsie-Nadel

Haut

Knochen

Knochenmark

Abbildung 2 — Vorgehensweise bei einer Knochenmarkpunktion die KMP wird in Seiten-oder Bauchlage
durgefiihrt.

selbst durchgefiihrt. Mithilfe besonderer Farbetechniken priifen sie, ob und wie das
Knochenmark verandert ist. Da jede myeloproliferative Erkrankung mit einem spezifischen
Erscheinungshild im Knochenmark einhergeht, kénnen Experten in den meisten Fallen
eindeutig bestimmen, ob es sich um eine ET, PV, praPMF oder PMF handelt.

Wichtig zu wissen: Letztlich stellt jede Knochenmarkpunktion nur eine Momentaufnahme
dar, die in der Regel keine Aussage iiber den weiteren Verlauf der Erkrankung zul&sst.

Bei der ET liegt noch keine oder nur eine geringe Faservermehrung (Fasergrad < 1) im
Knochenmark vor. Allerdings findet sich ein hyperzelluléres, also verstarktes Zellaufkommen,
da die Vorstufen der Thrombozyten (Megakaryozyten) stark vermehrt sind. Auch die Zellkerne
sind haufig verandert und erinnern in ihrer Form an ein Hirschgeweih. Daher sind diese ein
wichtiges Kriterium, um die eigentliche ET von den anderen MPN abzugrenzen, bei denen
ebenso erhohte Thrombozyten auftreten kdnnen; dies gilt insbesondere fiir die praPMF.
Bei ihr 8hneln die Zellkerne eher einer Wolke.

Die Ergebnisse der Knochenmarkuntersuchung sind fiir die weitere Behandlung und
Prognose von groRer Wichtigkeit, da sie die einzige Moglichkeit darstellen, die einzelnen MPN
sicher voneinander zu unterscheiden. Deshalb empfiehlt es sich, die Gewebeprobe zuséatzlich
von einem spezialisierten Referenzlabor (Hdmatopathologen) zweitbegutachten zu lassen.



Welche Prognose hat die ET?

Bei den Prognoseangaben, insbesondere aus dem Internet, handelt es sich vielfach um
veraltete und daher irrefiihrende Zahlen, die man mit Vorsicht betrachten sollte.* Die
Lebenserwartung eines Patienten mit ET ist ginstig, sofern die Erkrankung prazise diagnosti-
ziert wurde und der Patient fachgerecht behandelt wird. Hauptrisiko stellen thromboembolische
Ereignisse dar. Das Risiko hierfiir [dsst sich jedoch dank einer geeigneten Therapie deutlich
reduzieren. Die Behandlung richtet sich danach, wie grol§ das individuelle Risiko einer
thromboembolischen Komplikation ist.

Um das Risiko fiir ein thromboembolisches Ereignis abzuschatzen, haben Experten unter-
schiedliche Risikogruppen definiert. Daneben gibt es neuere Prognose-Bewertungssysteme
wie den IPSET-Score®, die auch molekulare Marker einbeziehen. Da sie haufig stark
abweichende Ergebnisse liefern, sind sie bisher nicht allgemein akzeptiert.

Die Erfahrungen der Mitglieder des MPN-Netzwerks zeigen, dass schlecht informierte Arzte
haufig schockierende Angaben zur Lebenserwartung machen, die die Patienten stark
verunsichern und unnétig Angste schiiren. Wird die Erkrankung aufmerksam beobachtet
und bei Bedarf behandelt, ist die Lebenserwartung von ET-Patienten gegeniiber der
Normalbevdlkerung nicht eingeschrankt.

Wie ist der Verlauf der ET?

Bei allen myeloproliferativen Erkrankungen kommt es zundchst zu einer Uberproduktion
(Proliferation) bestimmter Blutzellen. Bei der ET steht nur eine Zellreihe im Vordergrund:
die Thrombozyten. Anders ist es zum Beispiel bei der PV, bei der alle drei Zellreihen parallel
betroffen sein kdnnen, nadmlich Erythrozyten, Thrombozyten und Leukozyten. In diesem
Fall sprechen Fachleute von einer trilinearen Proliferation, wobei die Uberproduktion der
Erythrozyten in der Regel im Vordergrund steht. In den Befundberichten der meisten
Pathologen ist bei einer ET daher haufig von einer gesteigerten Megakaryopoese die Rede,
bei der die Megakaryozyten als Vorlaufer der Thrombozyten vermehrt gebildet werden.

* Hinweise zum Umgang mit Prognoseangaben bieten die Info-Blatter der Deutschen Leuk&mie und Lymphom-
Hilfe (DLH), siehe Linkverzeichnis, Seite 39

® IPSET-Score (International Prognostic Score of Thrombosis for Essential Thrombocythemia),
Abschatzung des Thromboserisikos bei ET anhand verschiedener Risikofaktoren



Risikogruppen der ET

Hohes Risiko einer oder mehrere der folgenden Faktoren treffen zu:
Biologisches Alter > 60 Jahre

Vorangegangene thromboembolische Ereignisse oder Blutungskomplikationen
Thrombozytenzahl > 1.500.000/!

Intermediarrisiko bei ET-unabhédngigen vaskuléren Risikofaktoren:
Vorliegen von Herz-Kreislauf-Risikofaktoren wie Bluthochdruck,
Diabetes mellitus, erhhte Cholesterinwerte, Rauchen, Ubergewicht,
GefaRerkrankungen, hormonelle Verhiitung
Erhdhte Thrombophiliemarker®

Niedriges Risiko
keine der oben genannten Risikofaktoren

Eine Auslagerung der Blutbildung aus dem Knochenmark in andere Organe findet zu diesem
friihen Zeitpunkt der Erkrankung in der Regel noch nicht oder nur begrenzt statt. Da jedoch
die Milz an der Verarbeitung der iiberm&Rig hohen Zellzahlen beteiligt ist, kann diese schon
im friihen Stadium vergroRert sein. Die bei Gesunden etwa 4x7x 11 Zentimeter grolRe
Milz (Volumen 167 ml) kann auf weit tiber 25 Zentimeter anschwellen und grof3e Teile des
Bauchraums anfiillen. Dies hat zur Folge, dass Organe wie der Magen verdrangt und in ihrer
Funktion beeintrachtigt werden. Eine ET, die durch eine Knochenmarkpunktion und einen
histologischen Befund bestétigt wurde, kann in sehr seltenen Féllen in eine Myelofibrose
(post-ET-MF) iibergehen. Haufig handelt es sich dabei um eine praPMF, die falschlicher-
weise als ET diagnostiziert wurde. Die praPMF wurde 2016 neu in die WHO-Klassifikation
aufgenommen und bis dahin haufig als ET bezeichnet. Eine JAK-positive ET wiederum kann
in eine PV tibergehen. Oft fallt bei diesen Patienten nach einiger Zeit ein leicht erhéhter
Hamatokrit oder das PV-typische Symptom des aquagenen Pruritus auf. Dabei leiden
Betroffene unter Wasser-induziertem Juckreiz. Der viel gefiirchtete Ubergang in eine
Akute Myeloische Leukamie ist selten und erfolgt in der Regel nicht direkt aus einer ET.

5 Thrombophiliemarker sind angeborene, durch eine Blutuntersuchung feststellbare Faktoren, die auf eine
erhohte Blutgerinnungsneigung hinweisen.
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Fiir die weitere Verlaufseinschatzung ist es daher enorm wichtig zu kontrollieren, ob es sich
wirklich um eine ET handelt. Auch aus diesen Griinden ist es ratsam, den individuellen
Krankheitsverlauf kontinuierlich &rztlich begleiten zu lassen — am besten von einem auf die
Behandlung von MPN spezialisierten Hdmatologen. Dieser ist in der Lage, Veranderungen
im Blutbild rasch zu erkennen, die Vor- und Nachteile einer medikamentésen Behandlung
sorgfaltig abzuwagen und gemeinsam mit dem Patienten die optimale Therapie zu finden.
Dies gilt einmal mehr, da im Internet eine Fiille von Falschinformationen und Halbwahrheiten
tiber myeloproliferative Erkrankungen zu finden sind. Tatsache ist, dass die ET innerhalb
der chronischen myeloproliferativen Erkrankungen den mit Abstand gutartigsten Verlauf
aufweist.

Welche Komplikationen kdnnen bei einer ET auftreten?

Bei einer ET miissen nicht zwangslaufig schwerwiegende Komplikationen auftreten.
Allerdings ist die statistische Wahrscheinlichkeit hoher als bei Nichterkrankten. Grund dafiir
ist die krankheitsbedingt gesteigerte Blutgerinnung. Komplikationen &ulem sich in erster Linie
als sogenannte thromboembolische Ereignisse wie zum Beispiel Thrombosen, Schlaganfélle
oder Embolien. Dabei kommt es zum Verschluss eines BlutgeféRes infolge eines Blut-
gerinnsels (Thrombus). Das umliegende Gewebe wird fortan nicht mehr ausreichend mit

Sauerstoff versorgt und stirbt ab. Die typische Vermehrung der Thrombozyten steigert das
Risiko fiir Thrombosen. Die engmaschige Kontrolle der Thrombozytenzahlen ist daher
entscheidend fiir die Behandlung von ET-Patienten. Neuere Studien haben gezeigt, dass auch
erhéhte Leukozytenwerte maglicherweise die Entstehung von Thrombosen begiinstigen.

Magliche thromboembolische Ereignisse

= Beinvenenthrombose mit Lungenembolie (der Thrombus wird von den Beinvenen
in die Lunge verschleppt = Embolie)

= Pfortaderthrombose der Leber

= Herzinfarkt

= Schlaganfall (Apoplex) = Lahmungserscheinungen. Voriibergehende Beschwerden,
die Vorboten eines Schlaganfalls sein kdnnen, werden als TIA oder Transitorische
Ischéamische Attacke bezeichnet

= Milzinfarkt



Paradoxerweise kann bei sehr hohen Thrombozytenzahlen (1 bis 1,5 Million pro pl) die
Blutungsneigung erhoht sein, da Thrombozyten den fiir die Blutgerinnung wichtigen
von-Willebrand Faktor abbauen kdnnen. Das kann zu spontanen Haut- und Schleim-
hautblutungen (Blutergiisse, Nasenbluten, etc.) sowie im Einzelfall zu Magen-Darm-
oder Hirnblutungen fiihren.

Um das personliche Risiko fiir etwaige Komplikationen zu senken, sind eine aufmerksame
Selbstwahrnehmung und regelmaRige Arztbesuche zwingend erforderlich. Dartiber hinaus
gelten dieselben Empfehlungen wie fiir Gesunde, die ihr Herzinfarkt- und Schlaganfallrisiko
reduzieren wollen:

= Verzicht auf Nikotin

= Effektive Behandlung von Herz- und Kreislauferkrankungen, Diabetes mellitus,
hohem Cholesterinspiegel, etc.

= Ausgewogene (mediterrane) Ernahrung, Reduktion von Ubergewicht

= RegelmaRige Bewegung, z. B. Ausdauersport, Venengymnastik

= Kontrolle der Thrombophiliemarker (Blutgerinnungsmarker)

Ergdnzend hierzu ist es wichtig, ausreichend zu trinken, sofern nicht andere Krankheiten
dagegensprechen. Dies gilt insbesondere fiir langere Autofahrten und Langstreckenfliige.
AuRerdem ist es dabei ratsam, sich zwischendurch haufiger zu bewegen und Reisekom-
pressionsstriimpfe (sog. Thrombosestriimpfe) zu tragen.

Wann sollte mit einer Behandlung begonnen werden?

Die Entscheidung, wann der Zeitpunkt fir einen Therapiebeginn gekommen ist, ist stets ein
Kompromiss zwischen der Notwendigkeit, krankheitsbedingte Beschwerden zu lindern und
Komplikationen vorzubeugen auf der einen Seite und dem Risiko medikamentdser
Nebenwirkungen auf der anderen. Da Auspragung und Verlauf der ET individuell sehr
unterschiedlich sind, ist es notwendig, die Behandlung auf die Erkrankungssituation des
einzelnen Patienten zuzuschneiden — unter Beriicksichtigung aller sonstigen Begleiterkran-
kungen. Dies macht deutlich, dass es einheitliche Therapievorgaben fiir alle ET-Betroffenen
nicht geben kann und dass immer eine individuelle Risikoabschétzung nétig ist.



Eine Auswahl von Faktoren, die in die Risikoabschétzung einflieBen
= Wie alt ist der Patient? Dabei ist das biologische Alter wichtiger als das im Pass.

= Seit wann besteht die Diagnose und wie war der bisherige Krankheitsverlauf?

= Sind beim Patienten oder in seiner Familie bereits gravierende Komplikationen
aufgetreten wie z. B. Thrombosen oder Blutungen?

= Bestehen ET-unabhangige Risikofaktoren fiir thromboembolische Ereignisse
wie Rauchen, Antibaby-Pille, GefaRerkrankungen, Diabetes mellitus, Uber-
gewicht, Thrombophiliemarker?

= \Welche Treibermutation liegt der Erkrankung zugrunde?

= Liegt eine MilzvergroRerung vor und bereitet diese Probleme
(Oberbauchschmerzen o0.A.)?

= Wie stark sind die Thrombozyten erhoht?

= Wie ist das Gesamtbefinden? Wie haufig zeigen sich Symptome,
insbesondere Mikrozirkulationsstérungen?

= Wie wird die Vertraglichkeit von Medikamenten eingeschéatzt?
(Allergien, Autoimmunerkrankungen, Nebenwirkungen, etc.)

Die ET ist eine chronische Erkrankung, die nach heutigem Wissensstand medikamentds
nicht geheilt’, wohl aber gut behandelt werden kann. Da Ausprégung und Verlauf in der
Regel sehr unterschiedlich sind, ist es notwendig, die Behandlung auf die individuelle
Erkrankungssituation und Risikoeinstufung zuzuschneiden. Hierbei gilt es, nicht nur das
Gesamtbefinden des Patienten zu berlicksichtigen, sondern auch, wie gut er die Einnahme
eines bestimmten Medikaments voraussichtlich vertragen wird. Allergische Reaktionen
auf einen Wirkstoff und Autoimmunerkrankungen beim Einsatz von Interferon-alpha sind
ebenso auszuschlieRen wie unerwiinschte Wechselwirkungen mit anderen Medikamenten.
Nicht zuletzt spielt auch die personliche Einstellung des Patienten zur geplanten Behandlung
eine entscheidende Rolle.

7 Die derzeit einzige Chance auf Heilung der ET ist die Stammzelltransplantation (SZT). Da die Lebens-
erwartung von ET-Patienten gegeniiber der Normalbevélkerung praktisch nicht eingeschrénkt ist, gilt dieses
Verfahren trotz groer Fortschritte derzeit nicht als emstzunehmende Option, da die SZT noch immer mit
grollen Behandlungsrisiken behaftet ist.



Jede Behandlung hat Risiken und Nebenwirkungen, die im Einzelfall gegen den Nutzen
abgewogen werden miissen. Die Vertraglichkeit und auch die Wirksamkeit der verschie-
denen Medikamente sind individuell unterschiedlich, sodass haufig erst ein Behandlungs-
versuch ein Urteil ermdglicht. Arzt und Patient sollten sich beraten und gemeinsam die
optimale Therapie herausfinden. Diese kann im langjahrigen Verlauf durchaus wechseln.

Generelles Therapieziel bei der ET ist, bereits bestehende Symptome zu lindern, das
Thromboserisiko zu senken, Blutungen zu verhindern und Komplikationen wie den Ubergang
in eine post-ET-MF oder Akute Myeloische Leukdmie zu vermeiden. Gravierende Komplika-
tionen wie eine Thrombose, ein Herzinfarkt oder Schlaganfall erfordern einen sofortigen
Beginn einer Behandlung. Ziel ist es, die Zellzahlen umgehend und nachhaltig zu reduzieren,
die akute Gefahr abzuwenden und das Risiko weiterer Komplikationen zu minimieren.

Niedrigrisiko-Patienten werden bisher selten medikamentds behandelt. Im Gegensatz dazu
sollte bei Hochrisiko-Patienten eine zellreduzierende Therapie begonnen werden. Bei

Intermedidrrisiko-Patienten hingegen ist es notwendig, stets den Einzelfall zu betrachten,
da es keine allgemeine Empfehlung gibt. Treten erste Symptome auf, die auf Durchblutungs-
stérungen hinweisen, erhalten ET-Patienten in der Regel zunadchst niedrig dosiertes ASS
(Acetylsalicylsaure, 100 mg). Im Folgenden beobachtet man, ob die Symptome zuriickgehen.
Besteht eine gesteigerte Blutungsneigung, muss jedoch auf ASS verzichtet werden, da sich
die Symptomatik ansonsten noch verstérken kann.

Ist eine Behandlung mit ASS nicht méglich

oder zeigt sie keinen Effekt, schlagen Arzte Eine einheitliche Therapieempfehlung
in der Regel eine Therapie zur Reduzierung fir alle ET-Patienten gibt es nicht!
der Thrombozytenzahlen vor. Die Frage,

welches Medikament sinnvoll, effektiv und

vertrdglich ist, ist individuell abzuwégen
und auszutesten. |
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Wie wird die ET behandelt?

Watch & Wait Strategie (Beobachten und Abwarten)

Symptomfreie Patienten der Niedrigrisiko-Gruppe kommen in der Regel ohne eine medikamen-
tdse Therapie aus. Bei ihnen beschrankt sich die Behandlung darauf, den Krankheitsverlauf
zu beobachten und abzuwarten (»watch and wait«-Strategie). Im Allgemeinen empfehlen
Mediziner eine etwa vierteljahrliche Kontrolle des Blutbilds sowie eine umfassende jahrliche

Untersuchung des Patienten (Sonographie der Milz, etc.). Eine erneute Knochenmark-

punktion ist nur dann sinnvoll, wenn sich Hinweise fiir eine Anderung des Krankheitsver-
laufs ergeben: Dies sind das Auftreten von Erythrozyten-Tranenformen (auch als tear

drops bezeichnet), unreifen Erythrozyten (Erythroblasten) oder unreifen weiflen Blutkérper-

chen im Blut, die den beginnenden Ubergang in eine Myelofibrose anzeigen kénnen.

Thrombozytenaggregationshemmer

Thrombozytenaggregationshemmer (TAH) hindern die Blutplattchen daran, miteinander zu
verklumpen und setzen so die Wahrscheinlichkeit einer Thrombusbildung herab. Der bei
ET am haufigsten verordnete Wirkstoff dieser Art ist Acetylsalicylsdure (ASS).

ASS wird prophylaktisch in niedriger Dosierung verordnet (50 bis 100 mg/Tag). Treten Durch-

blutungsstorungen in den kleinen GefaRen (Mikrozirkulationsstérungen) auf, wird zunéchst
beobachtet, ob die Symptome unter der Einnahme von ASS zuriickgehen. Liegt eine
gesteigerte Blutungsneigung vor, sollte auf ASS verzichtet werden, um diese nicht

zusatzlich zu verstarken.

ASS verbessert bei vielen Patienten Mikrozirkulationsstérungen, die sich als Durchblutungs-
stérungen an Handen und Fiien, Schwindel, Kopfschmerzen oder Sehstérungen bemerkbar
machen kénnen. In der Referenzstudie (ECLAP-Studie) erwies sich die Einnahme von ASS
bei PV als wirkungsvoll, da sie das Auftreten von arteriellen und schweren vendsen
Thrombosen reduzierte. Aus diesem Grund wird sie grundsatzlich allen PV-Betroffenen
empfohlen, bei denen medizinisch nichts gegen eine Einnahme spricht (keine Kontraindi-
kationen). Klinische Studien, die belegen, dass ET-Patienten gleichermalien von ASS
profitieren, gibt es bisher nicht.
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Eine relative Gegenanzeige fiir ASS besteht

immer dann, wenn Betroffene eine erhohte In Deutschland greifen viele Menschen
Blutungsneigung zeigen oder unter Magen- haufig unbedacht zu frei verkduflichen
und Darmgeschwiiren leiden. Bei sehr hohen Schmerzmitteln — darunter auch ASS,
Thrombozytenzahlen von mehr als einer bis das in einer Standarddosierung von
1,5 Mio./pl kann die Blutungsneigung erhéht 500 mg pro Tablette erhdltlich ist.

sein. Ursache ist in diesen Féllen ein Da der Wirkstoff die Blutungsneigung

erworbenes von-Willebrand-Syndrom. In dieser ~ Vverstarkt, sollte die Einnahme daher
Situation wird empfohlen, die VWF-Aktivitat unbedingt mit dem Hamatologen

zu bestimmen: Liegt diese iber 30 Prozent, abgestimmt werden!
kann ASS im Allgemeinen eingenommen
werden. |

Einnahmeform: Tabletten, i. d. R. taglich (50 bis 100 mg). Da jeder Mensch unterschiedlich
auf ASS reagiert, gilt es, innerhalb dieses Bereiches fiir jeden Patienten die individuell
richtige Dosis zu ermitteln. Einige wenige Menschen leiden an einer ASS-Unvertraglichkeit
oder sprechen auf ASS nicht an. Mittlerweile gibt es mit den Wirkstoffen Clopidogrel,
Prasugrel oder Ticagrelor einige Alternativen, die nach sorgféltiger Riicksprache mit dem
behandelnden Arzt angewandt werden kdnnen. Auch niedrig dosiertes Heparin kann eine
Alternative darstellen.

Zellreduzierende Medikamente

Eine medikamenttse Therapie zur Reduzierung der Zellzahlen (zytoreduktive Therapie) ist
immer dann angezeigt, wenn Betroffene biologisch alter als 65 Jahre sind, es in der
Vergangenheit — trotz ASS — bereits zu thromboembolischen Ereignissen gekommen ist oder
die Thrombozytenzahl tber 1,5 Millionen pro pl steigt. In diesen Féllen werden verschiedene
Wirkstoffe eingesetzt, die sowohl mit ASS als auch untereinander kombinierbar sind. Ziel
der Behandlung ist es, die Thrombozyten in den Normbereich abzusenken. Dabei ist es
wiinschenswert, die Nebenwirkungen méglichst gering zu halten. So kann es unter
Umstanden sinnvoller sein, zellreduzierende Medikamente niedrig zu dosieren und ASS
zu nehmen, statt auf ASS um den Preis sehr hoher Dosierungen zu verzichten. Hier hat
der Arzt die Aufgabe, Risiken und Nebenwirkungen gegeneinander abzuwégen und dies
mit dem Patienten zu besprechen.

Da die Blutwerte nach dem Absetzen der zellreduzierenden Medikamente unterschiedlich
schnell wieder ansteigen, ist — au3er in einzelnen Fallen nach Interferon-alpha-Behand-
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lung —in der Regel eine dauerhafte Erhaltungstherapie erforderlich. Die Dosierungen der
einzelnen Wirkstoffe sind individuell verschieden und kdnnen sich im Verlauf der Erkrankung
andern. Deshalb sind regelmaRige Blutwertkontrollen auch bei einer gut eingestellten
medikamentdsen Behandlung nétig.

HU - Hydroxyurea

Hydroxyurea (HU, Handelsnamen: Litalir, Syrea, Hydrea) gilt seit Jahrzehnten als
Standardtherapie in der Behandlung von MPN-Erkrankungen. Bei HU handelt es sich um
ein sogenanntes Zellteilungsgift (Zytostatikum), das die Stammzellen im Knochenmark hemmt.
Dadurch kommt es zur Hemmung nicht nur der Produktion der Thrombozyten, sondern auch
der weillen Blutkérperchen (Leukozyten) und der roten Blutkérperchen (Erythrozyten). Sind
die Erythrozyten allerdings schon riicklaufig und zeigt sich eine Andmie, kann diese durch
HU noch verstarkt werden. Hier ist der Nutzen von HU abzuwégen und die Dosierung
gegebenenfalls anzupassen. Nach dem Absetzen der Therapie steigen die Blutwerte in der
Regel schnell wieder an.

Wegen des Einflusses von Zytostatika auf die Keimbahn (Eizellen und Spermien) sollte HU
bei jiingeren Patienten zurlickhaltend eingesetzt werden. Bei etwa fiinf bis zehn Prozent
der mit HU behandelten Patienten bleibt die gewiinschte zellreduzierende Wirkung aus
(Resistenz).

Einnahmeform: Tabletten beziehungsweise Kapseln (a 500 mg), in der Regel téaglich.

Magliche Nebenwirkungen der HU-Einnahme sind leichter Haarausfall und Hautverande-
rungen, insbesondere durch intensive Sonneneinstrahlung, weshalb Patienten diese meiden
beziehungsweise auf einen angemessenen Sonnenschutz achten miissen. In einigen Fallen
kdnnen als Folge der HU-Einnahme Unterschenkelgeschwiire auftreten. In diesem Fall
muss das Medikament sofort abgesetzt werden. Die Geschwiire bilden sich dann in der
Regel wieder zurlick. Patienten mit Hautkrebsvorstufen (z. B. Aktinische Keratosen) oder
bésartigen Hauttumoren (z. B. Basaliome) sollten regelmaRig einen Hautarzt konsultieren.
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AG - Anagrelid

Anagrelid (Handelsnamen: Xagrid, Thromboreductin, verschiedene Generika) senkt
ausschlieRlich die erhéhte Thrombozytenzahl. Die Substanz hemmt die Reifung der
Megakaryozyten und schrénkt damit die Neubildung von Thrombozyten ein, sodass ihre
Anzahl im Blut sinkt. Es wirkt weitgehend plattchenspezifisch und beeinflusst nicht die
Bildung anderer Blutzellen. Somit ist Anagrelid als Einzeltherapie fir die ET geeignet und
zugelassen.

Die Effektivitat, mit der Anagrelid die Thrombozytenzahlen senkt, ist mit der von HU vergleich-
bar. Ebenso wie bei der Behandlung mit HU, steigen die Thrombozyten nach Absetzen der
Therapie im Allgemeinen schnell wieder an. Studien haben gezeigt, dass unter der Kombina-
tion von Anagrelid und ASS bei etwa acht Prozent der Patienten die Blutungsneigung
zunimmt. Aus diesem Grund ist bei Kombinationstherapie auf Blutungskomplikationen
zu achten. Die Ansprechrate bei Patienten mit MPN lag durchschnittlich bei etwas tiber
80 Prozent, erreicht aber in einzelnen Studien deutlich mehr als 90 Prozent. Ein abruptes
Absetzen von Anagrelid kann in Einzelfallen zu thrombotischen Komplikationen fiihren,
weshalb es bei einem Therapiewechsel ausgeschlichen werden sollte.

Einnahmeform: Tabletten beziehungsweise Kapseln (a 0,5 mg), auf 2 Dosen verteilt, taglich

Mégliche Nebenwirkungen sind Kopfschmerzen, Durchfalle, Odem-Bildung, Schwindel und
Herzrasen. Wegen der méglichen Herznebenwirkung sollte vorab ein EKG gemacht werden.
Das Nebenwirkungsrisiko sinkt deutlich, wenn der Einstieg in die Therapie langsam mit

einer geringen Dosierung erfolgt, die nach und nach gesteigert wird (Einschleichen).

Wichtig zu wissen: Patienten, die unter Herzrhythmusstérungen und/oder Herzinsuffizienz
leiden, sollten Anagrelid nur nach sorgfaltiger kardiologischer Untersuchung und einer strengen
Risiko-Nutzen-Abwagung einnehmen. In Einzelféllen kann der Wirkstoff zu schwerwiegenden
Herzproblemen fiihren, in seltenen Fallen auch bei jungen Patienten ohne Vorerkrankungen
am Herzen.
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IFN — Interferon-alpha

Interferon-alpha (Handelsnamen: Pegasys, Besremi) ist ein hormonahnlicher Botenstoff
(Zytokin). Interferon-alpha bindet sich an Zellrezeptoren und kann die Produktion von Blutzellen
im Knochenmark bei ET und anderen MPN verlangsamen und damit die gesteigerten Zell-
zahlen im peripheren Blut absenken. Interferon-alpha scheint nicht nur auf Wachstumsfaktoren
und andere Botenstoffe, die Zytokine, zu wirken und durch Hemmung von faserbildenden
Zellen die Wahrscheinlichkeit des Ubergangs einer ET in eine Myelofibrose zu reduzieren.

Allerdings bleibt bei etwa zehn bis 20 Prozent der Patienten die gewiinschte zellreduzierende
Wirkung aus (Resistenz). Wenn sie jedoch eintritt, ist sie nachhaltiger als die von HU und geht
zudem nach dem Absetzen langsamer verloren. Interferon-alpha ist derzeit von allen zyto-
reduktiv wirkenden Medikamenten die Substanz, welche die Mutationslast am stérksten und
nachhaltigsten absenken kann. Inwieweit die Substanz dadurch den natiirlichen Verlauf der
Erkrankung beeinflussen kann, wird intensiv erforscht. Ahnlich wie Insulin bei Diabetikern,
muss auch Interferon-alpha unter die Haut (subkutan) gespritzt werden. Das kdnnen die
Patienten selbst zu Hause durchfiihren. Durch die Pegylierung des Wirkstoffs bei neueren
Praparaten wie Pegasys oder Besremi wird der Abbau durch den Organismus verlangsamt,
sodass in gréReren Abstanden gespritzt werden kann. Zusatzlich kommt es zu einer relativ
konstanten Wirkstoffkonzentration im Kérper, was Nebenwirkungen reduzieren kann.

Sehr haufig auftretende Nebenwirkungen von pegylierten Interferonen, die mehr als eine
von zehn Personen betreffen kdnnen, sind niedrige Spiegel der weilen Blutkérperchen
(Leukozyten) und der Blutplattchen (Thrombozyten). Neben Muskel- und Gelenkschmerzen
kommen Miidigkeit, grippedhnliche Symptome wie Fieber und erhéhte Leberwerte im Blut
vor. Doch lassen sie sich in der Regel mit einem leichten Schmerzmittel wie Ibuprofen oder
Paracetamol wirksam bekdmpfen und gehen nach einer Gewdhnungsphase bei vielen Patienten
deutlich zurtick. Hilfreich kann auch hier der Einstieg mit einer niedrigen Interferondosierung
sein, die langsam gesteigert wird. Interferon-alpha sollte bei Patienten mit einer Schild-
drisenerkrankung nur dann verordnet werden, wenn diese mit einer konventionellen
Behandlung kontrolliert werden kann. Nicht selten treten neurologische und psychische
Probleme auf, bei Patienten mit psychischen Vorerkrankungen wie Depressionen kénnen sich
diese deutlich verstérken. Diese Problematik muss intensiv beobachtet werden. Nach dem
Absetzen beziehungsweise einer Dosisreduktion von Interferon gehen diese Nebenwirkungen
haufig schnell wieder zuriick. Patienten, die vor Kurzem einen Herzinfarkt oder Schlaganfall
hatten, sollten auf die Anwendung von Interferon zumindest vorerst verzichten. Vorsichtiger
Einsatz ist ebenfalls bei schwerer Leber- oder Nierenerkrankung angeraten. Das Interferon-alpha
Pegasys ist in Deutschland seit 2024 fiir die Behandlung der ET zugelassen. Fiir das fiir
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die PV zugelassene Interferon-alpha Besremi wurde eine Zulassung in den USA fiir die
Behandlung der ET beantragt. Sie wird gegen Ende 2026 erwartet. Sollte diese erfolgen, ist
in der Regel mit einigen Monaten Verzégerung auch mit einer Zulassung in Europa zu rechnen.

Wichtig zu wissen: Fir ET-Patientinnen, die schwanger sind oder einen Kinderwunsch
haben und eine zellreduzierende Behandlung bendtigen, ist Interferon-alpha aktuell das
Mittel der Wahl und wird in den Leitlinien der DGHO empfohlen.

Anwendungsform: Pegasys, Besremi (zugelassen fiir PV, Stand 2026), Fertigspritzen
(subkutan), einmal wdchentlich bis monatlich.

Mdgliche Nebenwirkungen sind grippeédhnliche
Symptome nach der Injektion (Fieber, Muskel-
und Knochenschmerzen, Schiittelfrost, Ubel-
keit, Durchfall), Rdtungen oder Reizungen
an der Injektionsstelle, Haarausfall, Haut-
reaktionen, Depressionen, Gewichtsverlust,
Konzentrationsstérungen und Stérungen der
Schilddriisenfunktion. Ein Einschleichen der
Therapie mit niedrigen, langsam ansteigenden
Dosierungen kann die Nebenwirkungen deutlich
mildern. |

Die ET ist eine chronische Erkrankung.
Betroffene miissen sich daher auf
einen lebenslangen Umgang damit
einstellen. Die Entscheidung fiir oder
gegen eine bestimmte Therapieform
sollte daher stets individuell und sehr
griindlich abgewogen werden — so-
wohl von Seiten des Arztes als auch
des Patienten.

Symptomorientierte Therapien

Die Entdeckung der JAK2-Mutation hat nicht nur das Verstandnis fiir die MPN verbessert,
sondern stellt auch die Basis flir neue Therapieoptionen dar, die auf den speziellen Defekt
(Mutation) ausgerichtet sind. Ruxolitinib (Handelsname Jakavi), ein fir die PV und PMF
zugelassener, sogenannter JAK-Inhibitor, ist auch bei Patienten mit ET wirksam, aber nicht
fir diese MPN-Form zugelassen. Mit Fedratinib (Handelsname Inrebic), sowie Momelotinib
(Handelsname Omijjara) sind inzwischen weitere JAK-Inhibitoren fiir die Behandlung der
Myelofibrose zugelassen, die das Behandlungsspektrum prinzipiell erweitern. Erwédhnens-
wert sind zudem neuere Entwicklungen, die fiir Trager der Calretikulin Mutation langfristig
interessant sein kdnnen. Derzeit laufen zwei Studien mit Antikérpertherapien bei Calretikulin
mutierter MPN in Phase I/1l Studien mit bislang erfreulichen Ergebnissen (Stand 2026).
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Lebensqualitdt trotz MPN

Existieren neben der Schulmedizin andere Verfahren zur Behandlung der MPN? Diese Frage
stellen sich viele Patienten im Lauf der Erkrankung. Dabei ist das Spektrum an Vorschlagen
und Heilweisen derart breit gefachert, dass wir auf eine umfassende Auflistung und
Bewertung bewusst verzichten. Wichtig ist aber, dass diese Behandlungen die Schulmedizin
weder ersetzen noch eine Alternative darstellen kdnnen, sondern nur komplementar, also
erganzend angewandt werden sollten. Bei der Komplementdrmedizin geht es darum,
zusétzliche Behandlungsmdglichkeiten nach Absprache in die schulmedizinische Behandlung
Zu integrieren.

Komplementédrmedizin

Da Patienten immer haufiger danach fragen, hat die Akzeptanz komplementérer Heilverfahren
bei niedergelassenen Haus- und Fachérzten in den vergangenen Jahren deutlich zugenommen.
Daher empfehlen sie diese immer Gfter als therapiebegleitende Malinahme oder stehen
geeigneten Verfahren aufgeschlossen gegentiber. Wichtig bleibt zu betonen, dass jegliche
Behandlung, so auch die komplementzre, mit den behandelnden Arzten abgesprochen werden
sollte. Jede Behandlung, auch vermeintlich ungefahrliche pflanzliche Wirkstoffe, haben
Risiken und Nebenwirkungen, die im Einzelfall gegen den Nutzen abgewogen werden miissen.
Die Vertraglichkeit und auch die Wirksamkeit der verfiigharen Medikamente sind individuell
unterschiedlich, so dass haufig erst ein Behandlungsversuch ein Urteil ermdglicht. Arzt
und Patient sollten sich beraten und gemeinsam die optimale Therapie herausfinden. Diese
kann im langjahrigen Verlauf durchaus wechseln. Sogar wissenschaftlich unbewiesene
Therapien wie Handauflegen, Homdopathie oder der Glaube kdnnen als Placebotherapie
eine positive Wirkung haben, ohne dabei zu schaden. Das zeigt, welchen immensen Einfluss
die eigene Uberzeugung hat.

Der grofte Vorteil der Komplementarmedizin ist, dass die Betroffenen selbst etwas gegen
die Erkrankung oder Symptome unternehmen kdnnen. Man steht also der Krankheit nicht
mehr tatenlos gegeniiber, sondern nimmt sein Schicksal ein Stiick weit selbst in die Hand.
Dabei kann der emotionale Gewinn eine grofRRe Rolle spielen.
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Naturgemal$ gibt es keine allgemeingiiltigen Empfehlungen zu komplementarmedizinischen

Verfahren, die zu allen Patienten passen. Die einzige Ausnahme bilden eine ausgewogene

Erndhrung und Bewegung. Diese Empfehlungen gelten auch fiir gesunde Menschen und

sind in aller Regel bekannt. Vielleicht ist der Zeitpunkt, an dem man iiber eine komplementére
Behandlung nachdenkt, genau der richtige, um sein Alltagsverhalten anzupassen.

Neben der Wahl der komplementarmedizinischen Heilmethode spielt nicht zuletzt die
fachliche Qualifikation des Therapeuten eine zentrale Rolle. Einen verantwortungsvollen

Therapeuten erkennt man unter anderem daran, dass er nicht vorgibt, die MPN mit alternati-
ven Methoden heilen zu kénnen. Realistisch ist lediglich, die Begleitsymptomatik zu verbessern
und damit die Lebensqualitét zu erhéhen. Eine Ubersicht und genaue Besprechung verschie-

dener Heilverfahren finden Sie in der Leitlinie ,,Komplementdrmedizin in der Behandlung

onkologischer Patientinnen”

https://www.leitlinienprogramm-onkologie.de/leitlinien/komplementaermedizin/

Einige Mittel kdnnen mit den eingesetzten Medikamenten wechselwirken. Zum Beispiel
kann der Konsum von Grapefruit die Wirksamkeit von Ruxolitinib (Jakavi) beeinflussen.
Auferdem sollten hohe Kosten immer hellhdrig machen. Sie sind haufig ein Zeichen fiir
alternative Medizin oder sogar Scharlatanerie und tibertreffen kostengtinstige oder sogar
kostenlose Moglichkeiten in ihrer Wirksamkeit nicht. An dieser Stelle mdchten wir gerne
auf die Stiftung ,,Perspektiven” www.stiftung-perspektiven.de hinweisen. In ihrem Wissens-
portal stellt sie fachlich fundierte Informationen iiber Komplementarmedizin, Erdhrung
und Bewegung zur Verfligung.

Erndhrung

Eine ausgewogene Emahrung bedeutet nicht, streng Didt zu halten oder sein Essverhalten
grundlegend zu andern. Vielmehr geht es darum, den Speiseplan abwechslungsreich zu
gestalten und Lebensmittel bewusst zu sich zu nehmen. Gemiise, Obst, pflanzliche Fette,
Vollkornprodukte aber auch tierische Produkte enthalten alle wichtigen Nahrstoffe in
ausreichender Menge. Die zusétzliche Gabe von Vitaminen, Spurenelementen, Mineral-
stoffen oder anderen Nahrungserganzungsmitteln ist dadurch normalerweise nicht notig.
Bei unsachgeméalem Gebrauch kdnnen diese sogar geféahrlich werden, weshalb deren
Einnahme unbedingt mit dem behandelnden Arzt abzusprechen ist. Dieser kann iber Blut-
untersuchungen etwaige Mangel, zum Beispiel Vitamin D oder Vitamin B12, feststellen
und eine kontrollierte Substituierung veranlassen. Auch mégliche Wechselwirkungen
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mit Medikamenten sollten im Gesprédch mit dem Arzt und/oder Apotheker abgeklart werden.
Eine bewusste Erndhrung bedeutet auch, sich fiir die Nahrungsaufnahme Zeit zu nehmen.
So kann die Mahlzeit ohne Eile besser und bekémmlicher verdaut werden und sorgt dadurch
flr ein groferes Wohlbefinden.

Sport und Bewegung

Bewegung muss nicht in schweiltreibenden Sport ausarten, sondern kann auch der Abend-
spaziergang oder die Gartenarbeit sein. Einigen fallt es aber leichter, Sport an geregelten
Terminen in einer festen Gruppe zu machen. Hier kdnnen Sportvereine, Tanzkurse oder
Rehasport-Gruppen der richtige Weg sein. Bewegung trainiert den Korper, verbessert den
Schlaf, macht wacher und gliicklicher. Training verbessert das Kérpergefiihl und sorgt damit
fiir ein gesteigertes Selbstwertgefihl. Mit ein bisschen Ubung kann man ein gutes Gespir
dafiir entwickeln, wie viel Sport an einem Tag zumutbar ist. Dabei zéhlen auch kleine Schritte,
die sich gut in den Alltag einbauen lassen. Zum Beispiel kurze Strecken zu Full gehen oder
stets die Treppe zu nehmen. Hier ist jeder einzelne Patient selbst gefordert, nach individueller
Neigung und Erfahrungswerten eigenverantwortlich zu entscheiden.

Entspannungstechniken

Auch Entspannungstechniken knnen eine Hilfe sein, mit Belastungen, Stress, Angsten oder
Unruhe umzugehen, unabhangig davon, ob die MPN-Erkrankung dafiir die Ursache ist. Sie
konnen, dhnlich wie Sport und Bewegung, bei Erschipfungserscheinungen, Konzentrations-
und Gedéachtnisproblemen oder Verspannungen helfen. Bewahrte Entspannungstechniken
sind zum Beispiel autogenes Training, progressive Muskelentspannung, Meditation oder
Yoga. Kurse zum Erlernen dieser Techniken werden von vielen Krankenkassen angeboten
oder finanziell geférdert.

Hilfe bei Hautproblemen

Viele MPN-Betroffene haben zumindest phasenweise mit Hautproblemen zu kdmpfen.
Dies kdnnen durch Medikamente verursachte Hautveranderungen oder auch Juckreiz sein,
haufig im Zusammenhang mit Wasserkontakt (aquagener Pruritus). Eine regelméaRige
Selbstkontrolle, ein jahrliches Hautscreening und Sonnenschutz mit hohem Lichtschutzfak-
tor sind generell sinnvoll. Gegen den Juckreiz gibt es keine allgemeingiiltige Empfehlung.
Allerdings kann man mit einer konsequenten Hautpflege die Schutzbarriere der Haut
erhalten.
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Dazu gehdrt der Verzicht auf lange und heif3e

Dusch- oder Wannenbéder, die Verwendung ~ Wie bei allen MPN-Erkrankungen gilt
riickfettender und feuchtigkeitsspendender auch hier: Die EINE richtige Therapie
Hautpflegemittel und ein nicht zu trockenes fur ALLE ET-Patienten gibt es nicht!

und warmes Raumklima. Einigen Mitgliedern

helfen Urea-haltige Cremes gegen den Juck-

reiz, anderen sanftes Abtrocknen, lockere

Kleidung oder Bewegung an der frischen Luft.

Die Beziehung zwischen Arzt und Patient

Gerade bei chronischen Erkrankungen wie der ET ist die Qualitat der drztlichen Betreuung
und Begleitung von groer Bedeutung. Hat der Facharzt — in der Regel ein Hdmatologe —
die Diagnose gestellt, reicht im weiteren Verlauf meist der Besuch beim Hausarzt oder
Internisten, um die empfohlenen regelmaRigen Blutuntersuchungen vornehmen zu lassen.
Dabei ist es hilfreich, wenn Hausarzt beziehungsweise Internist und Hamatologe eng
zusammenarbeiten und sich regelmalig austauschen. Dies ermdglicht es, zeitnah auf
Verénderungen im Krankheitsbild zu reagieren und die Therapie entsprechend anzupassen.
Da MPN-Erkrankungen selten sind, sollten Hdmatologen ohne besondere Kenntnisse auf
diesem Gebiet nach Mdglichkeit einen spezialisierten Kollegen hinzuziehen.

Die Behandlungsleitlinien der Deutschen Gesellschaft fiir Hdmatologie und Medizinische
Onkologie (DGHO) empfehlen folgende Untersuchungen, um den Verlauf der ET dauerhaft
zu kontrollieren:

= Blutuntersuchung. Die Abstande kénnen je nach Schwere der Erkrankung und
Therapie zwischen wenigen Tagen (z. B. bei Therapieeinstieg) und mehreren
Monaten (bei stabilem Verlauf) variieren

= eine halbjahrliche umfassendere Untersuchung, um den Krankheitsverlauf,
mdgliche Komplikationen und Therapienebenwirkungen zu iberwachen

= etwa jahrlicher Ultraschall des Oberbauchs, vor allem wegen méglicher
MilzvergrolRerung
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Eine ereute Untersuchung des Knochenmarks ist nur ndtig, wenn sich das Befinden oder
die Blutwerte des Patienten gravierend verandern; dies kann ein Hinweis darauf sein, dass
die Krankheit voranschreitet. Sinnvoll kann eine Knochenmarkbiopsie auch sein, wenn
eine grundlegende Therapieumstellung geplant ist.

Samtliche Empfehlungen der DGHO dienen lediglich als Orientierung. Ausschlaggebend
dafiir, wie haufig bestimmte Untersuchungen stattfinden, sind immer der individuelle
Krankheitsverlauf und das Befinden des Patienten. Im Idealfall arbeiten Patient und Arzt
in diesen Fragen zusammen. Ob die Kommunikation gelingt, héngt erfahrungsgemaR davon
ab, wie gut das Vertrauensverhaltnis zwischen dem behandelnden Arzt und dem Patienten
ist. Fiir Betroffene ist es wichtig, die Entscheidungen des Arztes nachvollziehen zu kénnen.
Insbesondere dann, wenn sich im Lauf der Zeit die Behandlungsstrategie andert, weil
erstmals Medikamente notwendig werden oder der Umstieg auf einen neuen Wirkstoff
ansteht.

Bei tiefgreifenden Unstimmigkeiten kann es deshalb durchaus sinnvoll sein, den Arzt zu

wechseln und gezielt nach einem Hamatologen zu suchen, der Erfahrung mit der Behandlung

von MPN hat. Ein gutes Arzt-Patienten-Verhaltnis ist besonders fiir chronisch Kranke, die
iber viele Jahre medizinisch betreut werden miissen, entscheidend fiir einen erfolgreichen
Behandlungsprozess. Gerade weil die ET eine fortschreitende Erkrankung ist, die im Lauf
der Zeit unterschiedliche Beeintrachtigungen nach sich ziehen kann, bedarf es eines
Mediziners, der nicht nur abstrakte Blutwerte, sondern den ganzen Menschen in den Blick

nimmt und diesen aktiv in Entscheidungen einbezieht.

Wichtig zu wissen: Ein Arztwechsel ist eine Entscheidung von groler Tragweite und sollte
deshalb wohl (iberlegt sein. Unter Umstanden kann es sinnvoll sein, zundchst auszuloten,
welche anderen Wege es gibt, die Betreuung durch den angestammten Arzt fortzusetzen,
zum Beispiel, indem der Patient eine Zweitmeinung bei einem ausgewiesenen Experten

einholt.
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Sollte ich eine Zweitmeinung einholen?

In Deutschland hat jeder Versicherte das Recht, sich eine zweite Meinung zu seiner Erkrankung
und ihrer Behandlung einzuholen. Hiervon profitieren insbesondere chronisch Kranke, die
dauerhaft medizinisch iberwacht werden miissen. Aullerdem besteht die Mdglichkeit, seine
gesamten medizinischen Unterlagen einzusehen und sich auf Wunsch Kopien aushandigen
zu lassen.

Bei der ET handelt es sich um eine seltene Erkrankung, daher gibt es auch nur wenige
niedergelassene Arzte, die tiber ein breites Fachwissen tiber die Diagnose und Behandlung
verfligen. Ein kompetenter Facharzt wird dem Wunsch des Patienten nach einer Zweit-
meinung in der Regel zustimmen. SchlieRlich dirfte auch er an einer Expertensicht
interessiert sein. Allerdings zeigen die Erfahrungen von Mitgliedern des MPN-Netzwerks,
dass ein solcher Schritt durchaus heikel sein und die Beziehung zwischen Arzt und Patient
belasten kann.

In dieser Situation ist Fingerspitzengefiihl gefragt, um nicht den Eindruck zu vermitteln,
der Patient traue den Behandlungsempfehlungen des Arztes nicht oder stelle gar dessen
fachliche Kompetenz in Frage. Ein offenes Gesprach kann etwaige Bedenken in vielen Féllen
erfolgreich ausrdumen und die Expertenmeinung positiv auf den Therapieerfolg wirken.
Vereinfacht hat sich diese Situation seit Einfiihrung des MPN-Registers. Die Sinnhaftigkeit
einer Aufnahme in dieses Register ist jedem Arzt gut vermittelbar und l&sst sich mit dem
Einholen einer Zweitmeinung verbinden.

Besonders wichtig kann eine Zweitmeinung mit Blick auf die Ergebnisse der Knochenmark-
punktion sein — vor allem dann, wenn das zunéchst beauftragte Labor keine eindeutige
Diagnose stellen konnte. Gerade die Abgrenzung der verschiedenen MPN-Formen von-
einander erfordert viel Fachwissen und Erfahrung, tber die in Deutschland nur wenige
Pathologen verfiigen.®

8 Adressen von spezialisierten Pathologen sind im Forum des MPN-Netzwerks einsehbar.
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Das MPN-Register

Myeloproliferative Neoplasien sind seltene Erkrankungen. Dies macht es schwierig, die
Ergebnisse von klinischen Studien mit geringen Teilnehmerzahlen zu verallgemeinern, was
sich negativ auf die Patientenversorgung auswirkt. Um die Situation zu verbessern, haben
sich im Jahr 2013 mehrere auf die Behandlung von MPN-Erkrankungen spezialisierte Arzte
und Institute in Deutschland zur German Study Group (GSG MPN)® zusammengeschlossen,
um unter anderem die MPN-Registerstudie durchzufiihren.

Ziel des MPN-Registers™ ist es, in den teilnehmenden Zentren so viele MPN-Patienten wie
moglich zu registrieren, krankheitsbezogene Daten pseudonymisiert'" zu erheben, auszuwer-
ten und fiir die kiinftige Behandlung nutzbar zu machen. Ein wesentlicher Vorteil der Register-
studie besteht darin, dass auch Patienten mit Begleiterkrankungen (Komorbiditaten),
palliativem Therapiekonzept oder anderen Charakteristika berticksichtigt werden kénnen, die
aufgrund von Ein- oder Ausschlusskriterien keine Aufnahme in klinischen Studien finden,
weshalb ihre Verldufe nicht pratokolliert werden.Die aus den Daten gewonnenen Erkenntnisse
dienen unter anderem dazu, neue Diagnoseverfahren oder Medikamente zu entwickeln,
welche die Behandlungsmdglichkeiten und damit auch die Prognose verbessern. Der offizielle
Name des MPN-Registers lautet »Deutsches MPN-Register und Biomaterialbank fiir BCR-
ABL1-negative myeloische Neoplasien«. Leiter der Studie sind unter anderem Prof. Dr. med.
Steffen Koschmieder, RWTH Uniklinik Aachen, und Prof. Dr. med. Konstanze Dohner,
Universitatsklinikum Ulm.

Fir Patienten ist die Teilnahme an der MPN-Registerstudie mit einem direkten individuellen

Nutzen verbunden, da ihr Therapieverlauf durch die regelmalige Dokumentation von

ausgewiesenen Experten begleitet wird. Dariiber hinaus steht die MPN-Studienzentrale

den teilnehmenden Zentren und Arzten beratend zur Seite. Durch den kontinuierlichen
wissenschaftlichen Austausch der beteiligten Akteure auf Kongressen und Fortbildungen
profitieren die MPN-Patienten iberdies von einer Biindelung der Expertise. Zudem erhoht
sich durch die Auswertung der erhobenen Daten das medizinische Wissen, was der

Allgemeinheit zugutekommt.

 Weiterfiihrende Informationen auf: https://www.cto-im3.de/gsgmpn/
10 Weiterfiihrende Informationen auf: https://www.mpn-netzwerk.de/publikationen/GSG-MPN

" Bei der Pseudonymisierung wird der Name oder ein anderes Identifikationsmerkmal durch ein Pseudonym
(zumeist ein Code) ersetzt, um die Feststellung der Identitét des Betroffenen auszuschlieRen oder wesentlich zu
erschweren
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Verandert sich mein Leben durch die ET?

Ganz gleich, ob die Diagnose Essentielle Thrombozythdmie oder Myeloproliferative Neoplasie
lautet: Zu erfahren, dass man an einer chronischen Erkrankung leidet, ist fir die meisten
Patienten ein Schock. Pl6tzlich tritt etwas Schicksalhaftes ins Leben, das mit dem eigenen

Willen und Handeln nicht mehr beeinflussbar scheint und Unsicherheit und Angste auslost.

Haufig besteht zundchst das Bediirfnis, eine Erkldrung fiir die Krankheit zu finden. Patienten
beginnen ihr Leben zu durchleuchten und nach besonders belastenden Situationen oder
Ereignissen zu suchen, die als Ausldser der ET in Frage kommen kénnten. Die hadufig
gestellte Frage, woher die Treibermutation stammt, kann nur schwer fiir jeden Einzelfall
beantwortet werden. Studien haben jedoch ergeben, dass diese Mutationen in der Regel
spontan erworben werden und dies sogar schon im Embyronalstadium oder Sauglingsalter
geschehen kann. Trotzdem dauert es auch dann meist viele Jahre oder Jahrzehnte bis zum
klinischen Bild der MPN. So verstandlich die Suche nach mdglichen Ursachen auch ist, so
unergiebig wird sie in den meisten Fallen sein. Sehr viel sinnvoller ist es, die Krankheit zu
akzeptieren und sich auf die Gegenwart und Zukunft zu konzentrieren.

Nicht nur der Betroffene muss lernen, mit der neuen Situation umzugehen, sondern auch
das Umfeld. Dies wirft die Frage auf, wen man einweihen méchte und wen nicht: Nur den
Partner oder auch die eigenen Kinder und die Eltern? Was ist mit Freunden, Kollegen oder
Bekannten? Kann ich mit meinem Vorgesetzten dariiber sprechen? Meist hangt dies von
der jeweiligen Situation in der Familie, im Freundeskreis oder im Beruf ab. Einige Betroffene
gehen offen mit ihrer Erkrankung um, andere wiederum ziehen es vor, erst einmal Still-
schweigen iber die Diagnose zu wahren.

Leider gibt es auch in dieser Frage keine allgemeingiiltigen Empfehlungen. Doch weil8 man
aus der psychotherapeutischen Arbeit mit Krebspatienten (Psychoonkologie), dass es hilfreich
ist, die Diagnose und die damit verbundenen Gefiihle und Angste an- und auszusprechen
—auch wenn dies zu Beginn weder fiir den Patienten noch fir Familienangehérige, Freunde
oder Kollegen einfach ist. Dennoch hat der offene Umgang mit der Erkrankung viele Vorteile,
etwa den, die neue Situation aktiv verarbeiten zu kénnen. Dies bedeutet auch, den Arbeit-
geber zu informieren, damit Vorgesetzte und Kollegen etwaige Fehlzeiten oder Symptome
richtig einordnen kdnnen.
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In diesem Prozess kann die Mitgliedschaft in einer Selbsthilfegruppe wie dem MPN-Netzwerk
eine groRRe Unterstiitzung sein. Das mpn-netzwerk e. V. bietet Patienten und Angehérigen die
Mdglichkeit, sich mit anderen Betroffenen auszutauschen, Fragen zu stellen und Tipps zum
Umgang mit der Krankheit zu erhalten. Oft ist es schon eine groRe Erleichterung, anderen
Betroffenen zu begegnen, da diese die eigene Situation so gut verstehen konnen.

Fiir manche Betroffene kann es auRerdem hilfreich sein, professionelle Hilfe durch einen
Psychatherapeuten oder Psychoonkologen in Anspruch zu nehmen. Diese Angebote kdnnen
helfen, mit der akuten Belastungssituation durch die Diagnose umzugehen. Sie kénnen ein
effektives Mittel sein, Angste zu nehmen, um funktionale Folgeprobleme zu verhindern.

Auch im Verlauf der Erkrankung kann der Wunsch nach professioneller Unterstiitzung auf-
kommen, etwa wenn sich die eigene Lebenssituation andert, die Symptomlast steigt oder
die Medikation gedndert werden muss. Die Psychoonkologie schlieRt dabei nicht nur den
Patienten selbst, sondern auch die Angehdrigen und sein soziales Umfeld mit ein. Anerkannte
Krebszentren in Deutschland sind verpflichtet, eine psychoonkologische Beratung anzubieten.
Aulerdem gibt es in vielen Stadten Krebsberatungsstellen, die oft eine zunachst kostenlose
Anlaufstelle fiir eine psychoonkologische Begleitung sind.

Sollte eine langerfristige Beratung bzw. eine Psychotherapie erwiinscht sein, kdnnen
psychotherapeutisch arbeitende Psychoonkologen die richtigen Ansprechpartner sein.
Uber einen groReren Zeitraum haben sie die Méglichkeit, tief verwurzelte oder langer
bestehende Probleme anzugehen. Sie kénnen zum Beispiel iber den Krebsinformations-
dienst des deutschen Krebsforschungszentrum (DKFZ) gefunden werden.

Uberdies sollte man sich nicht von schwankenden Blutwerten verunsichern lassen. Diese
konnen im Verlauf der Erkrankung erheblich variieren und sind zudem nicht selten abhangig
von der Tagesform. Stress oder eine zu geringe Fliissigkeitszufuhr kénnen Schwankungen
zur Folge haben, diese deuten nicht zwangslaufig auf ein Fortschreiten der Erkrankung hin.
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Viele Mitglieder des MPN-Netzwerks machen die Erfahrung, dass es hilfreich ist, die Ergebnisse
der Blutuntersuchungen beim behandelnden Arzt einzufordern und in einer Tabelle auch
selbst zu sammeln. Damit lassen sich langfristige Veranderungen der Blutwerte einfacher
iberblicken. Verénderungen treten hdufig nur schleichend iber Monate bis Jahre auf,
sodass sie im direkten Vergleich zweier Messungen untergehen.

Zugleich erleichtert die Dokumentation eine umfassende Einschatzung des Krankheits-
verlaufs, etwa wenn der Patient einen Arztwechsel plant oder eine Zweitmeinung einholen
mdchte. Einigen Mitgliedern hilft es, zusétzlich die eingenommenen Medikamente und die
auftretenden Symptome zu erfassen, teilweise sogar Kérpergewicht und Temperatur. So
kdnnen riickblickend die Auswirkungen etwaiger Behandlungsmaldnahmen betrachtet und
bewertet werden.
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Rehabilitation

Wahrend manche Patienten sich trotz ihrer Erkrankung voll arbeitsfahig fiihlen und kaum
Fehlzeiten aufweisen, sind andere mit spiirbaren Auswirkungen der ET konfrontiert, sodass
eine haufige Krankschreibung die Regel ist. Ist die Arbeitsfahigkeit massiv beeintrachtigt,
konnen Patienten eine RehamaRnahme (»Kur«) beantragen. Mittlerweile gibt es sogar
MPN-spezifische Rehamalinahmen. Berufstétige konnen einen entsprechenden Antrag bei
der Rentenversicherung stellen, Rentner bei ihrer Krankenkasse. Sollte dieser Antrag erstmal

abgelehnt werden, kann sich ein Widerspruch durchaus lohnen. Bestehen dauerhaft
schwerwiegende Symptome, empfiehlt es sich, einen Antrag auf Feststellung einer

Schwerbehinderung beim zustandigen Versorgungsamt zu stellen.

Im Jahr 2011 wurde der Grad der Behinderung (GdB) fir Patienten mit ET in der Versorgungs-
medizinverordnung neu festgelegt. Demnach betragt der GdB bei Behandlungsbediirftigkeit
mit Thrombozytenaggregationshemmern 10 Prozent und bei Behandlungsbediirftigkeit
mit zytoreduktiver Therapie 30 bis 40 Prozent, abhédngig vom Ausmal? der Nebenwirkungen.

Bei der Beantragung einer Schwerbehinderung empfiehlt es sich, Berichte von samtlichen
Arzten, die konsultiert wurden, einzureichen, um so die Breite der Beeintrachtigungen zu
belegen. Dabei sollte nicht nur auf Blutwerte, sondern auch auf Symptome durch Krankheit,
Behandlung und Medikamente eingegangen werden, damit deutlich wird, wie grol§ die
Einschrankungen im Alltag sind. Auch andere Erkrankungen, die zusétzlich vorliegen, sollten
unbedingt erwahnt und mit Berichten bestatigt werden. Allerdings werden die Unterlagen
erfahrungsgemal von den verschiedenen Versorgungsamtern héchst unterschiedlich
bewertet. Ein negativer Bescheid sollte daher nicht entmutigen, sondern Anlass sein,
Widerspruch einzulegen. Sollte auch dieser erfolglos bleiben, kann eine Klage vor dem
Sozialgericht sinnvoll sein. Unterstiitzung hierbei leisten die Sozialverbénde.
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Fazit
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Trotz neuer, hoffnungsvoller Anséatze in der Medikamentenforschung gehdren die MPN
und damit die ET zu den Erkrankungen, fiir die es — abgesehen von der Stammzell-
transplantation — derzeit keine kurative (heilende) Behandlung gibt. Vielmehr muss man
von einer medizinischen Begleitung der Krankheit sprechen, bei der die Aufgabe des
Arztes primér darin besteht, mdgliche Komplikationen der Blutbildungsstorung zu
verhindern beziehungsweise die Symptome des Patienten zu behandeln.

Der Erhalt beziehungsweise die Wiederherstellung der Lebensqualitat sollte in der
Zusammenarbeit von Arzt und Patient im Vordergrund stehen. Einer der weltweit
anerkannten Hamatologen, Prof. Dr. Jerry Spivak (Johns Hopkins Universitét, Baltimare,
USA), erinnert fiir die Behandlung der ET an einen sehr alten arztlichen Grundsatz von

Hippokrates (um 50 n.Chr.): »Primum non nocere« — »Zuallererst: Flige keinen Schaden zu.«

Prof. Spivak legt diesen Grundsatz folgendermafen aus: »Die Diagnose muss korrekt
sein, die Therapie sollte ebenso sicher wie effektiv und die Behandlung nicht schlimmer
als die Erkrankung selbst sein.« (Ubersetzung Dieter Wenzel) Diese Forderung macht
deutlich, dass es in der Begleitung der ET fiir den Arzt keine Strategie gibt, die sich
auf jeden Patienten zu jeder Zeit pauschal anwenden lasst. Ziel muss vielmehr sein, die
individuell richtige Behandlung zu finden, die dem einzelnen Betroffenen am meisten
nutzt und seine Lebensqualitédt so lange wie mdglich erhalt.

Zusétzlich zur Erforschung neuer Medikamente ist es fiir eine effektive Therapie von
ET-Patienten unverzichtbar, die Erfahrungen mit bisherigen Behandlungsstrategien
systematisch zu erfassen und auszuwerten. Vor diesem Hintergrund begriit das
MPN-Netzwerk ausdriicklich die Einfiihrung des MPN-Registers und empfiehlt allen
Betroffenen, durch ihre Teilnahme aktiv zur Vermehrung des Wissens tiber MPN-
Erkrankungen und deren Behandlung beizutragen.

Der Austausch mit anderen Betroffenen in Selbsthilfegruppen oder -organisationen
kann helfen, das Hier und Jetzt nicht zu vergessen. Das mpn-netzwerk e. V. [adt Sie
daher abschliefend herzlich ein, sich am Austausch im Forum sowie auf den Regional-
und Jahrestreffen des Vereins zu beteiligen.



mpn-netzwerk e. V.
Selbsthilfeinitiative fiir Menschen mit Myeloproliferativen
Erkrankungen und deren Angehdrige

Auf unserer Webseite finden Sie die folgenden Links zum Anklicken

GSG-MPN - German Study Group MPN
Deutsche Studiengruppe fiir Myeloproliferative Erkrankungen,
u. a. Adressen von Facharzten und Kliniken fiir MPN-Patienten

DGHO -
Deutsche Gesellschaft fiir Himatologie und Onkologie
Aktuelle Leitlinie fiir Arzte zu Diagnose und Therapie der ET

DLH - Deutsche Leukamie- & Lymphom-Hilfe
Info-Blatter der DLH, Themen u. a.: »Hinweise zum Umgang
mit Prognoseangaben« oder »Off-Label-Use, No-Label-Use,
Compassionate-Use — was bedeutet das fiir den Patienten?«
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Das mpn-netzwerk e. V.

Wir hoffen, dass unsere Broschiire beitragen kann, Ihre drangendsten Fragen zur Essentiellen
Thrombozythamie zu beantworten. Vielleicht ist es uns ja sogar gelungen, Sie zu ermutigen,
Kontakt zu anderen Patienten aufzunehmen. Eine gute Mdglichkeit dazu bietet das
MPN-Netzwerk. Seit 2002 dient es als Anlaufstelle fiir Betroffene von Myeloproliferativen
Neoplasien und ihre Angehtrigen und leistet wertvolle Hilfe zur Selbsthilfe. Unser Ziel ist,
Patienten im Umgang mit ET, PV, prdPMF und PMF zu stérken, damit sie die kérperlichen,
seelischen und sozialen Folgen der Erkrankung besser bewéltigen. Zu diesem Zweck stellen
wir umfassende Informationen {iber Symptome, Diagnostik und Therapiemdglichkeiten
zur Verfiigung. Uber unser Internetforum, unsere Regionaltreffen und das bundesweite
Jahrestreffen fordern wir den Austausch und die Vernetzung unserer Vereinsmitglieder.
Dariiber hinaus erstellen wir Broschiiren und Informationsmaterial, um den Bekanntheits-
grad der MPN bei Arzten, medizinischem Fachpersonal und der breiten Offentlichkeit zu
erhéhen. Wir gehdren seit unserer Griindung der Deutschen Leukdmie- und Lymphomhilfe
(DLH) an. Als Mitglied des Bundesverbands der Selbsthilfeorganisationen zur Untersttitzung
von Erwachsenen mit Leukdmien und Lymphomen gelten fiir uns die Richtlinien der DLH,
die jegliche Form der finanziellen Zuwendung durch die Pharmaindustrie untersagen. Das
gilt fiir Spenden, Sponsoaring und Férdermitgliedschaften. Gleichwohl pflegen wir seit vielen
Jahren vertrauensvolle Kontakte zu Hdmatologen, Transplantationsmedizinern und
Pathologen, die auf die Diagnose, Behandlung und Erforschung unserer Erkrankungen
spezialisiert sind.

Unterstiitzen Sie unsere gemeinniitzige Arbeit!

Um unsere Ziele zu erreichen, sind wir auf Mitglieder und Férderer angewiesen, die uns
unterstiitzen. Eine Mdglichkeit besteht darin, unserem Verein beizutreten. Besuchen Sie
hierfiir unsere Webseite www.mpn-netzwerk.de. Wenn Sie uns Ihre E-Mail-Adresse oder
Postanschrift mitteilen, schicken wir lhnen ein Beitrittsformular auch sehr gerne zu. Ein
weiterer Weg, unsere Arbeit zu férdern, besteht darin, einmalig oder regelmaRig zu spenden.
Wir arbeiten ehrenamtlich — Ihre Spende ist fiir uns eine grof3e Hilfe! Mitgliedsbeitrag
und Spenden sind steuerlich absetzbar. Wenn Sie als Verwendungszweck lhre Adresse
angeben, senden wir lhnen gerne eine Spendenbescheinigung zu.

Unsere Bankverbindung: mpn-netzwerk e. V.
SozialBank AG
IBAN: DE18 3702 0500 0003 6343 01
BIC/Swift: BFSWDE33XXX
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Regionaltreffen des mpn-netzwerk e. V.

&
Hamburg

Hannover/
Braunschweig

Saerbeck .

Bielefeld

Duisburg

. . Hattingen

Leipzig/
Chemnitz

Aktueller Stand

Wiesbaden

Birkenfeld/
St. Wendel https://www.mpn-netzwerk.de/
publikationen/Regionalgruppen

Mannheim

Niirnberg

Augsburg

Miinchen
Memmingen

Olten/
Ziirich

Bitte schreiben Sie an regionaltreffen@mpn-netzwerk.de,
wenn Sie unsere Treffen besuchen machten.



Allogen

Korperfremd, von einem genetisch verschie-
denen Individuum derselben Art stammend
(Gegenteil: autolog, korpereigen). Voraus-
setzung fiir eine allogene Transplantation
ist, dass die Gewebemerkmale von Spender
und Empfanger weitestgehend (Uberein-
stimmen.

AML — Akute Myeloische Leukdmie
Lebensbedrohliche Erkrankung des blutbil-
denden Systems, die unbehandelt in wenigen
Wochen bis Monaten zum Tode fiihrt.

Anamie
Verminderung der Erythrozyten oder ihres
-> Hamoglobingehalts, zum Beispiel auf-
grund von Blutverlusten, verminderter Erythro-
zytenbildung oder erhdhten Erythrozyten-
zerfalls.

Blasten
Unreife Vorstufen der Leukozyten.

Blut

Setzt sich aus Blutfliissigkeit (Blutplasma)
und festen Bestandteilen (Blutzellen) zu-
sammen. Blutplasma besteht zu 90 Prozent
aus Wasser, der Rest sind gel6ste Eiweille
und Salze. Zu den Blutzellen z&hlen die roten
Blutkérperchen (Erythrozyten), die weilen
Blutkérperchen (Leukozyten) und die Blut-
plattchen (Thrombozyten). Die Blutbildung
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erfolgt im Knochenmark (rote und weile
Blutkérperchen, Blutplattchen) und im
lymphatischen Gewebe (weiRe Blutkdrper-
chen). Erwachsene haben etwa finf bis
sieben Liter Blut.

Blutbild

Gibt Auskuntft tiber die Anzahl und Beschaffen-
heit der verschiedenen Zellen im Blut
- Differentialblutbild

Blutstammzellen

Vorldauferzellen, aus denen die roten Blut-
korperchen (Erythrozyten), die weilsen Blut-
korperchen (Leukozyten) und die Blutplattchen
(Thrombozyten) hervorgehen. Blutstamm-
zellen befinden sich vor allem im Knochen-
mark. Forscher vermuten, dass = Mutationen
in der Blutstammzelle Ausl6ser der MPN
sein kénnten.

CML - Chronische Myeloische Leukémie
Chronische Knochenmarkerkrankung, die mit
einer starken Vermehrung von Leukozyten im
Blut und im Knochenmark einhergeht. Die
CML unterscheidet sich von den anderen
MPN durch einen positiven Nachweis des
Philadelphia-Chromosoms. Dank neuer Medi-
kamente ist die Krankheit heute gut behandel-
bar.

CMPE - Chronische Myeloproliferative
Erkrankung

Alte Bezeichnung fiir Myeloproliferative
Neoplasien (MPN)




Differentialblutbild

Laboruntersuchung, bei der die verschiedenen
Unterformen der = Leukozyten naher be-
stimmt werden. Es erganzt das sogenannte
kleine Blutbild und spielt fiir die Diagnostik
von Blutkrankheiten sowie Infektionen und
Entziindungen eine wichtige Rolle.

Erythrozyten

Rote Blutkdrperchen, umgangssprachlich
auch Erys genannt. Die Erythrozyten machen
den GroRteil der zellularen Blutbestandteile
aus und werden im Knochenmark gebildet.
Beim gesunden Menschen haben sie eine
Lebensdauer von ca. 120 Tagen. Sie enthalten
den roten Blutfarbstoff Himoglobin.
Referenzwerte: Manner 4,5 bis 6,3 Mio./pl,
Frauen 4,2 bis 5,5 Mio./l

ET - Essentielle Thrombozythdmie

Eine Myeloproliferative Erkrankung, bei der
es zu einer Thrombozytose, d.h. einer starken
Vermehrung der Thrombozyten (Blutplattchen)
im Blut kommt.

EPO - Erythropoetin

In der Niere gebildeter, heute gentechisch
herstellbarer Wirkstoff, der die Bildung von
Erythrozyten anregt.

Epigenetik

Forschungszweig der Biologie, der den Ein-
fluss von Umweltfaktoren auf die Genaktivitét
untersucht und auf welche Weise diese von
der DNA-Sequenz unabhéngigen Verande-

rungen von einer Generation an die ndchste
vererbt werden.

Fibrose

Krankhafte Vermehrung von Bindegewebe
im menschlichen Kérper. Von einer Fibrose
kdnnen sowohl einzelne Gewebe als auch
ganze Organe betroffen sein, darunter das
Knochenmark.

HB - Hamoglobin

Farbstoff der roten Blutkérperchen. Das Hamo-
globin dient der Bindung, dem Transport
und der Verteilung von Sauerstoff im Kérper.
Der Hamoglobingehalt des Blutes ist eine
wichtige MessgréRe, die Auskunft gibt, ob
bei einem Patienten z.B. eine Andmie
(Blutarmut) oder eine Polyzythdmie (zu viele
Blutzellen) vorliegt.

Referenzwerte:

Manner 13 bis 18 g/dl bzw. 8,4—10,9 mmal/I,
Frauen 11 bis 16 g/dl bzw. 7,4-9,9 mmol/I

Histologische Untersuchung

Bei der histologischen Untersuchung (z.B.
des Knochenmarks) beurteilt der Pathologe
Form, Struktur und Verteilung von Zellen
des entnommenen Gewebes.

HLA — Humane Leukozyten-Antigene

human leucocyte antigene — menschliches
Leukozyten-Antigen. Eiwei3strukturen auf der
Oberflache der meisten Korperzellen. Sie die-
nen dem Immunsystem u.a. zur Unterschei-
dung zwischen kdrpereigen und kdrperfremd.

43



IMF - Idiopathische Myelofibrose
Veraltete Bezeichung fiir Osteo- oder Primére
Myelofibrose (OMF/PMF)

Kortison

In der Nebennierenrinde gebildetes Hormon
aus der Gruppe der Glukokortikoide, das
u. a. aufgrund seiner entziindungshemmenden
Wirkung eingesetzt wird.

LDH - Laktatdehydrogenase

Die LDH ist ein Enzym (Biokatalysator), das
in allen Zellen des Kérpers vorkommt. Man
findet Erh6hungen der LDH-Aktivitat im Blut
bei sehr vielen Erkrankungen. Sie zeigt an,
dass (iber das normale MaR hinaus Zellen
neu gebildet werden und zugrunde gehen
(Zellumsatz). Bei der PMF ist der LDH-Wert
meistens erhoht.

Leukozyten

Weie Blutkdrperchen, umgangssprachlich
auch Leukos genannt. Die Leukozyten sind
farblose, kernhaltige Zellen, die sich in
Form und Funktion stark voneinander unter-
scheiden. Leukozytenzahlen von mehr als
10.000/pl werden als Leukozytose bezeich-
net, ein Abfallen auf Werte unter 4.000/ul
als Leukozytopenie oder Leukopenie. Die
Leukozyten spielen eine wichtige Rolle im
Immunsystem und dienen der Abwehr von
Krankheitserregern, abgestorbenen Zellen
und Fremdkérpern. Die Leukozyten gliedern
sich in verschiedene Unterarten: Granulozy-
ten (neutrophile G., eosinophile G., baso-
phile G.), Lymphozyten und Monozyten
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- Differentialblutbild.
Referenzwerte: 4.000 — 10.000/pl.

Megakaryozyten

Zellen im Knochenmark, aus denen die
Thrombozyten hervorgehen. Sie gehdren zu den
gréRten Zellen im menschlichen Organismus.

MPN — Myeloproliferative Neoplasien
Erkrankungen des bluthildenden Knochen-
marks, die durch eine krankhafte Vermehrung
von Blutzellen gekennzeichnet sind. 2008
hat die Weltgesundheitsorganisation WHO
die chronischen Myeloproliferativen Er-
krankungen (frither als Myeloproliferative
Disorders, MPD bezeichnet) neu klassifiziert
und in Myeloproliferative Neoplasien um-
benannt. Zur Gruppe der MPN zahlen die
- Myeloische Leukdmie, die -> Poly-
cythaemia vera, die - Essentielle Throm-
bozythdmie, die > Pra-Primdre Myelofibro-
se, die > Primdre Myelofibrose, die
Chronische  Eosinophilenleukamie,  die
Mastozytose sowie die unklassifizierbaren
Myeloproliferativen Neoplasien (MPN, U).

Mutation

Dauerhafte Verdnderung des Erbguts einer
Zelle, die unter Umstanden an alle Tochter-
zellen weitergegeben wird.

Off-Label-Use

Die Verordnung eines Medikaments, das fir
die Behandlung der Erkrankung nicht zuge-
lassen ist. Informationen zum Einsatz nicht
zugelassener Arzneimittel finden sich auf der



Webseite der Deutschen Leukdmie- und
Lymphomhilfe, Info-Blatt: Off-Label-Use, No-
Label-Use, Compassionate-Use — was be-
deutet das fir den Patienten? Siehe Linkver-
zeichnis.

Orphan disease

Seltene Erkrankung (engl., orphan fir Waise
und disease fiir Krankheit). In Europa gelten
Erkrankungen als selten, wenn weniger als
5von 10.000 Menschen betroffen sind.

PV - Polycythaemia vera

Chronische Erkrankung des Knochenmarks,
bei der insbesondere die > Erythrozyten,
haufig aber auch die - Thrombozyten und
—> Leukozyten vermehrt gebildet werden.

Protein

Anderer Name fiir Eiweil3. Proteine kommen
in samtlichen Zellen vor und werden aus
Aminoséuren gebildet.

Psychoonkologie

Fachrichtung, die die seelischen Auswir-
kungen von Krebserkrankungen erforscht
und Mdglichkeiten entwickelt, die Betroffenen
Zu unterstitzen.

Stammzellen

Undifferenzierte und unbegrenzt teilungsfahige
Zellen, aus denen durch Teilung alle anderen
Zellen und Gewebe des Kérpers hervorgehen.

SZT — Stammzelltransplantation
Therapieform, die vor allem bei der Behand-
lung von Erkrankungen des blutbildenden
Systems zum Einsatz kommt (anderer
Name: Knochenmarktransplantation). Man
unterscheidet zwei Formen der Stammzell-
transplantation:

1. autologe SZT: Hierbei werden dem Patien-
ten eigene Blutstammzellen (ibertragen
(Eigenspende).

2. allogene SZT: Hierbei werden die Blut-
stammzellen eines gesunden Spenders auf
einen kranken Empfanger (bertragen
(Fremdspende). Voraussetzung fiir eine er-
folgreiche allogene Stammzelltransplantation
ist, dass die Gewebemerkmale von Spender
und Empfanger weitestgehend iberein-
stimmen.

Thrombozyten

Blutpldttchen, umgangssprachlich auch
Thrombos genannt. Blutkérperchen, die
eine wichtige Rolle bei der Blutgerinnung
spielen. Referenzwerte: 140.000 bis 440.000/l

Tranenformen
spezielle Form der Erythrozyten, die den Uber-
gang in eine Myelofibrose anzeigen kann.

Zytologische Untersuchung

Die zytologische Untersuchung, z.B. des
Knochenmarks, gibt Aufschluss, ob die ent-
nommenen Zellen gesund oder auffallig
verandert sind.
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Besonderer Hinweis

Da Medizin einem fortwahrenden Entwicklungsprozess unterliegt, beziehen sich alle Angaben,
insbesondere zu diagnostischen und therapeutischen Verfahren, auf den Wissensstand zum
Zeitpunkt der Drucklegung der Broschiire. Die geeignete Therapie sollte immer mit einem
MPN-Spezialisten abgestimmt werden. In dieser Broschiire sind eingetragene Warenzeichen
(geschiitzte Warennamen) nicht besonders kenntlich gemacht. Es kann also aus dem Fehlen
eines entsprechenden Hinweises nicht geschlossen werden, dass es sich um einen freien
Warennamen handelt. Bei Unstimmigkeiten in der Broschiire bitten wir im allgemeinen
Interesse um Mitteilung an kontakt@mpn-netzwerk.de
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POLYCYTHAEMIA PRAFIBROTISCHE
VERA MYELOFIBROSE

Antworten Antv
auf haufig
gestellte Fragen

PRIMARE
MYELOFIBROSE

Antworten
auf héufig
gestelle Fragen

Weitere Patientenbroschiiren des mpn-netzwerk e. V.

Die von Betroffenen fiir Betroffene geschriebenen Publikationen informieren allgemein
verstandlich dber alles, was Patienten und ihre Angehdérigen tber Essentielle Thrombo-
zythamie (ET), Polycythaemia vera (PV), prafibrotische Myelofibrose (praPMF) und Primare
Myelofibrose (PMF) wissen miissen. Unsere Patientenbroschiiren kdnnen Sie auf unserer
Webseite downloaden oder per E-Mail beziehungsweise auf dem Postweg kostenlos bei

uns bestellen:

mpn-netzwerk e. V.

¢/o Deutsche Leukdmie- und Lymphom-Hilfe
Thomas-Mann-Str. 40

53111 Bonn
broschueren@mpn-netzwerk.de
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