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Klinisches Spektrum: Mini-GIST
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Die menschliche Zelle
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Mutationstypen der Gene KIT und PDGFRA
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GIST mit KIT-Mutation
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GIST mit PDGFRA-Mutation
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Sporadische GIST:
76 % KIT Mutation
15 % PDGFRA Mutation
1 % BRAF Mutation
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Molekulare und klinische Subtypen bei GIST
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Die menschliche Zelle
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Mitochondrien
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Die menschliche Zelle
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Quadruple-negative GIST:
Nachweis von Genfusionen 
FGFR1, NTRK3



Quadruple negative GIST
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 Junges Alter (<18 Jahre, <40 Jahre)

 KIT/PDGFRA Wildtyp-Sequenz

 Multifokales Wachstum

 Mehrere GIST, andere seltene Tumorerkrankungen

 Lymphknotenmetastasen

 Histologie, SDHB-negativ

 Familienanamnese, Eigenanamnese
 GIST

 „Leiomyosarkome“

 Paragangliom

 (Phäochromozytom)

 Neurofibrome

Wann denke ich an einen syndromalen GIST?
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 SDHB-Immunhistochemie

 Familienanamnese

 Eigenanamnese

 Referenzpathologie

 Diagnose?

 Mutationsanalyse korrekt?

 Alle Exone getestet? (PDGFRA exon 14? BRAF?)

 SDHB-Immunhistochemie

Was sollte bei Patienten mit Wildtyp-GIST 
zusätzlich gemacht werden?
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Aufmerksamkeit!


