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Fallstrick der Morphologie

Juvenile myelomonozytare Leukdamie und Infantile Maligne Osteopetrose
A.Straull, EWOG-MDS Studie, Freiburg
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Das Kleinkind mit Leukozytose

Hb (g/dl)

Thrombozyten (G/L)
Leukozyten (G/L)
Monozyten (G/L)
Unreife Myelozyten (%)*
Blasten (%)
Normoblasten (%)
Hepatomegalie

Splenomegalie

Patient 1
2.5 Monate, mannlich

9.5
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15.7
2.2
11
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Patient 2
1 Monat, mannlich

8.7
88
31.2
7.8
4

6
3
4
4

*Stabkernige, Metamyelozyten, Promyelozyten




Morphologie des peripheren Blutausstrichs




Das Kleinkind mit Leukozytose
=

Patient 1
2.5 Monate, mannlich

Hb (g/dl) 9.5

Thrombozyten (G/L) 51 Y

Leukozyten (G/L) 15.7 \ \
Monozyten (G/L) 2.2 :
Unreife Myelozyten (%)* 11
Blasten (%) 2

Normoblasten (%) 8

Hepatomegalie +

Splenomegalie +

Zytogenetik n.a.

Molekulargenetik CLCN7

Diagnose IMO fZ;’; Zlﬁii?’ggc}gﬁztem

*Stabkernige, Metamyelozyten, Promyelozyten



Charakteristika von Patienten mit Infantiler Maligner Osteopetrose

Pat. 1 Pat. 2 Pat. 3 Pat. 4 Pat. 5 Pat. 6

Geschlecht W W m m W m

Thr (G/1) 43 49 45 51 71 55

Monozyten (G/1) 0,5 6,1 1,5 2,2 0,47 3,8

Blasten (%) 2 1 2 2 0 2
Splenomegalie + + + + + +
Mutation CLCN7 TCIRGI OSTMI CLCN7  TCIRG1 Keine*

w: weiblich, m: ménnlich, Hb: Hamoglobin, Thr: Thrombozyten, Leu: Gesamtleukozyten, unreife Granulozyten:
Promyelozyten, Myelozyten, Metamyelozyten, Stabkernige, Unbek: Unbekannt/nicht erhoben, *keine Mutation von

CLCN7 und TCIRG, keine weiteren Gene untersucht.
Strauf, J Pediatr 2015 in press




Vergleich hamatologischer Parameter von JMML und IMO
bei Patienten <3 Jahre

JMML (N= 130) IMO (N=45) P-Value

Hb (g/dl) 9.4 (4,1-21,3) 9,2 (5-16,8) n.s.

Monozyten (G/1) 5,8 (0,5-50,1) 1,15 (0-6,4) <0,01

Blasten (%) 2 (0-16) 0 (0-10) <0,01

Leu: Leukozyten, Hb: Himoglobin, Thr: Thrombozyten, unreife Granulozyten: Promyelozyten,

Metamyelozyten, Myelozyten, Stabkernige, PB: peripheres Blut, n.s.: nicht signifikant.

Strauf3, J Pediatr 2015 in press



Zusammenfassung

Bei Kleinkindern mit der klinischen Verdachtsdiagnose einer JMML ohne Nachweis
einer typischen molekulargenetischen Aberration im RAS-Signalweg miissen andere
Differentialdiagnosen wie die IMO in Betracht gezogen werden.

Sowohl JMML als auch IMO manifestieren sich mit Leukozytose, Monozytose,
Andmie, Thrombozytopenie, leukoerythroblastischem Blutbild und Organomegalie.

Zusatzliche radiologische Diagnostik  erlaubt die eindeutige und zeitnahe
Unterscheidung beider Erkrankungen. Laborparameter wie alkalische Phosphatase und
Calcium konnen zuséatzliche diagnostische Hinweise liefern.

Die schnelle Diagnosesicherung und Durchfiihrung einer Stammzelltransplantation
gemall diagnosespezifischer Empfehlungen als einziger kurativer Therapie sind
essentiell.
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