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genetickych charakteristik jednotlivych typov
nadorov. Na otazku aké su prijatelné techniky/
metddy a aky by mal byt ¢asovy ramec gene-
tického vysetrenia nedokazali odpovedat ani
oficidlne doporucenia renomovanych pato-
logickych spolo¢nosti (Brat et al., 2022). Tieto
rozhodnutia st aktualne v rukach konkrétne-
ho patoldga, ktory musi pri vybere najspo-
lahlivejSej metddy velmi tzko spolupracovat
s genetikmi, ako aj klinickymi partnermi, aby
vysetrenie netrvalo neprimerane dlho a bolo,
podla moznosti, co najekonomickejsie.

Vacsina novych genetickych poznatkov
o nadoroch CNS zahrnutych vo WHO CNS
2021 bolo ziskanych vdaka pouzitiu novsich
robustnych technik, z ktorych najvyznamnej-
sie miesto ma sekvenovanie novej generécie
(next generation sequencing — NGS) a me-
tyla¢né profilovanie. Patolég si v mnohych
pripadoch stale vystaci pouzitim klasickych
genetickych technik (napr. Sangerovo sek-
venovanie, fluorescenc¢na in situ hybridizacia
- FISH), pripadne je mozné niektoré genetické
markery pomerne spolahlivo identifikovat
z&stupnym imunohistochemickym (IHC) vy-
Setrenim (napr. dékaz expresie IDH1, ATRX,
H3K27M, H3K27Mme3, EZHIP, BRAF a dalsich
proteinov). Nezriedka je vak vyhodnejsie po-
uzit identifikaciu celého spektra genetickych
zmien v rdmci jedného vysetrenia (tj. pou-
zit NGS). Takato ,panelova” diagnostika je
jednoznacne doporucovana aj v pripadoch
hladania pripadnych terapeutickych cielov
(Capper et al., 2023).

Metyldacia je epigenetickd modifikacia
DNA, ktorou je regulovana traskripcia génov.
Biochemicky ide o naviazanie metylovej sku-
piny na cytozin, alebo menej ¢asto adenin.
Metylém nadorovej bunky odraza povod
nadorovej bunky a somaticky ziskané zmeny
v procese karcinogenézy. Klasifikacia nddorov
zaloZend na metylacnom profilovani vyuziva
skuto¢nost, Ze metylém buniek réznych typov
nadorov sa vzdjomne dostatocne lisi. Metdda
pouziva techniky strojového uéenia a pri odli-
Sovani jednotlivych typov nddorov porovna-
va pritomnost (alebo nepritomnost) metyla-
cie na tisickach vybranych miest v celej DNA
(Capper et al., 2018). Aktualne (december
2023) celosvetovo zrejme najpouzivanejsi
klasifikator nadorov CNS zaloZeny na me-
tyla¢nom profilovani rozoznava 370 moleku-
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Tab. 2. Viybrané nové typy nddorov, ktoré nie st zahrnuté vo WHO CNS 2021

Klinické
charakteristiky

Typ

Molekulovo-genetické | Referencia

charakteristiky

Tumor detského veku,
potencidlne agresivny,
ale prognoéza aktudlne
neista

Glioneuronalny tumor,
NOS, Subtyp A

Identifikovatelny
iba metylacnym
profilovanim;

fuzie NTRK a ALK

Tauziede-Espariat, 2022

Glioneuronalny tumor
s alterdciou ATRX,
kindzovymi fuziami

a anaplastickymi rysmi

Supratentoridlny tumor,
vek 4 - 76 rokov (median
19 rokov), potencidlne
agresivny tumor,

Identifikovatelny
iba metyla¢nym
profilovanim; alteracie
ATRX, fuzie NTRK,

Bogumil, 2023

agresivny tumor

(GTAKA) rekurencia priemerne po | FGFRI, EGFR, BRAF, MET;
~ 23 mesiacoch homozygotna delécia
CDKN2A/B (50 %)
CNS embryonalny tumor | Tumor detského veky, Najlepsie Keck, 2023; Tauziede-
s alteraciami PLAG(L) vacsinou primitivna identifikovatelny Espariat, 2023
malobunkova metyla¢nym
morfoldgia, klinicky profilovanim;

amplifikacia PLAGLI,
PLAGL2, fuzia PLAGIT

Supratentoridlny
neuroepitelidiny tumor
s PLAGLT fuziou

Tumor prevazne
detského veku,
pravdepodobne

s ependymélnou
diferenciaciou, median
PFS = 35 mesiacov

Identifikovatelny
iba metyla¢nym
profilovanim

Tauziede-Espariat, 2023

Ohranicene rastuci
gliom dospelych
(median 46,5 rokov),
morfologicky podobny
pleomorfnému
xanthoastrocytomu,
astroblastomu,
ependymému, alebo
PLNTY. Agresivny
tumor, prognoéza ale
vyrazne lepsia ako pri
glioblastéme, IDHwt

High-grade gliom s
pleomorfnymi

a pseudopapildrnymi
rysmi (HPAP)

Identifikovatelny Prat, 2022
iba metyla¢nym
profilovanim; strata
chromozému 13,
mutécie p53, RBI, NF1,
NF2, vzdcne BRAF

Gliomatosis cerebri-like | Radiologicky ¢asto

glioma, IDH-wildtype obraz podobny
(GCLG, IDH-wt) gliomatosis cerebri,
morfologicky difizny

gliom s astrocytarnou
morfoldgiou, bez
nekrozy alebo
mikrovaskularnej
proliferacie. Prognéza
signifikantne lepsia
ako pri glioblastome,
IDHwt, podobna
IDH-mutovanym
astrocytémom

Identifikovatelny Muench, 2023
iba metyla¢nym
profilovanim; mutécie
promotora TERT, PIK3R],

p53

lovych tried, ktoré zahfriaju histologické typy,
podtypy a podtriedy vacsiny nadorov CNS,
nadorov hypofyzy, nadorov zo zdrodo¢nych
buniek, nddorov z obalov periférnych nervov
a niektoré typy sarkémov (Capper et al., 2018;
www.molecularneuropathology.org). Mnohé
nové jednotky vo WHO CNS 2021 boli obja-
vené prave vdaka metyla¢nému profilovaniu,
pri¢om niektoré typy nadorov (napr. difuzny
glioneuronélny tumor s rysmi podobnymi
oligodendrogliomu a jadrovymi zhlukmi/
DGONC, alebo high-grade astrocytém s pi-
loidnymi rysmi) nie je mozné spravne identi-

rol. praxi. 2024;25(4):256-262 /

fikovat inymi genetickymi technikami. V pri-
pade high-grade astrocytému s piloidnymi
rysmi ide o zdsadny problém - tento tumor
vo vacsine pripadov nema high grade mor-
folégiu a skuto¢ne moéze byt zameneny za
pilocyticky astrocytém alebo iny low-grade
tumor, jeho prognoéza je viakiba o nie¢o lepsia
ako prognoéza glioblastomu, IDH-wildtype
(Bender et al., 2021). Metyla¢né profilovanie
ma dalej nezastupitelnu ulohu v klasifikacii
a stratifikacii rizika vybranych typov néddorov,
napriklad ependymoémov zadnej jamy, alebo
medulloblastémov (viac o metyla¢nom profi-
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