lovani a diagnostike nddorov CNS detského
veku v dalsom ¢lanku v tomto cisle). Metylacné
profilovanie je dalej doporucované v diagnosti-
ke morfologicky obtiaznych nadorov, pripadov
s nejednoznacnym, alebo protichodnym gene-
tickym profilom, alebo pripadov s neobvyklym
klinickym priebehom. Klinicka uZito¢nost tejto
techniky bola preukazana v mnohych pracach -
diagnostika postavena na metyla¢nom profilo-
vani méze viest kzmene histologickej diagnézy
v 6 — 25 % pripadov nadorov u detii dospelych
(Capper et al. 2018; Jaunmuktane et al., 2019,
Priesterbach-Ackley et al., 2020, Schepke et al.,
2022). V jednej praci, v ktorej boli zahrnuté iba
morfologicky obtiazne pripady, viedlo metyla¢-
né profilovanie kzmene pdvodnej histopatolo-
gickej diagndzy az v 84 % pripadov, pricom az
v 15 % pripadov zmena diagndzy ovplyvnila
onkologicky manazment (Karimi et al., 2019).

Nové jednotky identifikované

po publikacii WHO CNS 2021
Metyla¢nym profilovanim boli od vy-

dania WHO CNS 2021 objavené dalsie nové

typy nadorov, napr. glioneuronélny tumor,
NOS, Subtyp A (Tauziede-Espariat et al.,
2022), glioneuronélny tumor s alteraciou
ATRX, kindzovymi fuziami a anaplasticky-
mi rysmi (GTAKA) (Bogumil et al., 2023),
CNS embryondlny tumor s alterdciami
PLAG(L) (Keck et al., 2023), supratentoridl-
ny neuroepitelidlny tumor s PLAGL1 fuziou
(Tauziede-Espariat et al., 2023), high-grade
gliom s pleomorfnymi a pseudopapilar-
nymi rysmi (HPAP) (Prat et al., 2022), ale-
bo gliomatosis cerebri-like gliom, IDH-
-wildtype (GCLG, IDH-wt) (Muench et al.,
2023). Objavenie posledne menovaného
tumoru (GCLG, IDH-wt) komplikuje ina¢
doposial pomerne jednoducht diagnostiku
vacsiny difuznych astrocytémov u dospe-
lych; tento tumor typicky nema nekrézy
ani mikrovaskularnu proliferaciu, ale ma
¢asto mutdciu v promotérovej oblasti TERT
a podla sucasnych doporuceni by mohol
byt klasifikovatelny ako glioblastom,
IDH-wildtype, Grade 4. Prognézu viak ma
signifikantne lepsiu, porovnatelnu skér s IDH-

Obr. 1. Gliové nddory pediatrického typu sa mézu vyskytovat aj u dospelych pacientov

Version 12.8 of the brain classifier results (12.8)
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-mutovanymi astrocytémami (Muench, 2023).
Zékladné charakteristiky niektorych novych
typov nadorov objavenych az po publikacii
WHO CNS 2021 su uvedené v tabulke 2.

Integrovana diagnéza

a diagnézy NOS (Not Otherwise
Specified) a NEC (Not Elsewhere
Classified)

WHO CNS 2021 doporucuje pri reporto-
vani vysledkov patologického vysetrenia
pouzivanie integrovanych a vrstvenych
(,layered”) diagnéz. Prvy riadok vysledku
by mal obsahovat integrovanu konecnu
WHO diagndzu, (napr. Difuzny low-grade
gliém s alterdciou MAPK cesty), ktora by
mala byt nasledovana histopatologickou
diagno6zou, odkazujucou na morfoldgiu
tumoru (napr. astrocytém, alebo oligoden-
drogliém). Poslednou zlozkou vrstvenej
diagnézy je suhrn vysledkov molekulovej
diagnostiky a popis metodiky (napr. dupli-
kacia FGFR1, dokdzana pomocou NGS vyset-
renia) (Louis et al., 2021).

Methylation classes Calibrated score Interpretation

(Highest level >= 0.3, lower levels >= 0.1, all of lowest level)

Paediatric Type Diffuse High Grade Gliomas 0.95 match v 4
Dittuse Pediatric Type High Grade Glioma, H3 Wildtype And idh 0.95 match [
Wildtype

Diffuse Paediatric Type High Grade Glioma, Rikl Subtype 0.95 maich ¥ 4

Mc Diffuse Paediatric Type High Grade Glioma, Rikl 0.82 no match x
Subtype, Subclass B (novel)

Me Diffuse Paediatric Type High Grade Glioma, Rikl 0.10 no match x
Subtype, Subclass A (novel)

- Mc Diffuse Paediatric Type High Grade Glioma, Rkl 0.01 no match | M
o Subtype, Subclass C (novel)

’
i |

quality casen.

Legond: o Mtch (score == 08) 3¢ o mutch (score < 0.9 pouibly stél relevan for how tarm consers and low DNA

7a s chronickou epilepsiou trvajicou najmenej 13 rokov. Na MRI bol identifikovany a ndsledne resekovany tu-

mor tempordlneho laloka vpravo. Morfologicky sa jednalo o low-grade glidIny tumor s morfolégiou astrocytému a oligodendrogliému. Geneticky bol IDH1/2-wildtype, bez
kodelécie 1p/19q, bez amplifikdcie EGFR, bez 7+/10- a bez mutdcie pTERT. NGS vysetrenim bola dokdzand fuzia FGFR2:CTNNA3 a tumor mohol byt klasifikovany ako gliom
pediatrického typu: Difdzny low-grade gliém, s alterdciou MAPK cesty. Alterdcia FGFR2 je zdroveri potencidlnym terapeutickym cielom.

Na obrdzkoch D a E je ilustrovany pripad 76-rocnej pacientky s tumorom mozocka. Morfologicky islo o glim tvoreny az bizarne atypickymi bunkami, tumor vsak nemal ne-
krézy ani mikrovaskuldrnu proliferdciu. Geneticky sa nejednalo o IDH-mutovany gliém, ani glioblastém IDH-wildtype, a po inicidlnom vysetreni bol teda klasifikovatelny iba
ako high grade gliém/astrocytém, NOS. Na zdklade vysetrenia metylacného profilu (E) bol tumor klasifikovany ako difizny high-grade gliém pediatrického typu, H3 a IDH-

-wildtype, podtyp RTKI, podtrieda B

www.neurologiepropraxi.cz

/ Neurol. praxi. 2024;25(4):256-262 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 259



