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Diagnostik fiir die personalisierte Medizin
Bestimmung der varianten Allelfrequenz (VAF) der JAK2 p.V617F Punktmutation (,,allelic bur-

den”) als prognostischer Parameter fir ein vollstandiges hamatologisches Ansprechen mit tiefer
molekularer Remission und verbessertem progressionsfreien Uberleben bei Polycythaemia vera

Sehr geehrte Einsender,

die seit 2005 bekannte JAK2 p.V617F Punktmutation in der Tyrosinkinasedomane des Januskinase-2-Gens (Kralovics 2005) stellt
eine sogenannte ,gain of function”-Mutation dar, die Giber einen Verlust der inhibitorischen Aktivitat der Pseudokinasedomane
des JAK2-Gens zu einer unkontrollierten Aktivierung des JAK-STAT-Signaltransduktionsweges und folglich zur klonalen Zzell-
proliferation fihrt. Eine hohe JAK2 p.V617F variante Allelfrequenz (VAF), die zudem das Thromboserisiko und die Progression
beeinflusst (Moliterno 2023) wird zum Zeitpunkt der Diagnose als negativer prognostischer Faktor fir das Gesamtiberleben bei
Polycythaemia vera angesehen (Kanduta 2023, Tefferi 2023). Nach ELN/IWG-MRT Kriterien (Tabelle 1) wird eine VAF=50% fir die
JAK2 p.V617F Mutation mit einer schlechteren Thrombose-freien Gesamtiiberlebensrate sowie hoherer Wahrscheinlichkeit der
Progression zur akuten Leukdmie bzw. Myelofibrose in Verbindung gebracht (Bellosillo 2025, Guglielmelli 2021). Signifikante
Reduktionen der JAK2 p.V617F VAF nach Behandlung mit Ruxolitinib, Popeginterferon oder pegylierten Interferonen sind mit
einer groReren Wahrscheinlichkeit eines vollstandigen hamatologischen Ansprechens mit tiefer molekularer Remission und
verbessertem progressionsfreien Uberleben verbunden (Moliterno 2023, Kiladjian 2022).

VAF (%) Ergebnis Remission Abkiirzung
0 negativ Komplette molekulare Remission CMR
<2 positiv Tiefe und dauerhafte molekulare Remission DMR
<50 positiv Partielle molekulare Remission PMR
>50 positiv Keine molekulare Remission (Non-Responder) NMR

Tabelle 1: European LeukemiaNet (ELN) Response Kriterien fur die Essentielle Thrombocythaemie (ET) und Polycythaemia vera (PV) (Barosi 2013, Guglielmelli 2024)

Hinweise zu Praanalytik und Abrechnung

Probenmaterial EDTA-Blut, 4 ml
Probentransport Standardtransport
EBM GOA 1,0-fach 1,15-fach
JAK2 p.V617F VAF 1x 19401 € 115,38 1x 3920 € 99,09 € 113,95
1x 19403 11x 3922
1x 19404 1x 3924
1x 19451

Fur weitere Informationen steht lhnen unsere Abteilung Prazisionsonkologie/Onkolab (Tel.: 0751502 806/-805) gerne zur Verfligung.
Mit freundlichen Gri3en
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