Pouzitie privlastku NOS alebo NEC za final-
nou diagnézou umoznuje jednoznacné odde-
lenie $tandardnych, dobre charakterizovanych
WHO CNS 2021 diagnéz od diagndz, ktoré su
vysledkom nedostato¢nych diagnostickych
informacii o molekulovom pozadi tumoru
(Louis et al., 2021). Oznacenie NOS je mozné
pouzit v pripadoch, ked genetické vysetrenie
nebolo vykonané, alebo doslo k jeho tech-
nickému zlyhaniu. Pripona NEC je pouzitd
v pripadoch, ked bolo potrebné genetické
vysetrenie Uspesne vykonané, ale jeho vy-
sledky aj tak neumoziuju jednozna¢nu CNS
WHO 2021 klasifikaciu. Prikladom méze byt
nador, u ktorého je nezhoda medzi klinickymi,
morfologickymi, imunohistochemickymi, ale-
bo genetickymi rysmi. Pri pouziti pokrocilych
diagnostickych technik (NGS, metyla¢né pro-
filovanie) by pocet diagndz s priponou NOS,
alebo NEC mal byt minimalny.

Diagnostika difuzne
infiltrujucich glidlnych tumorov
Difuzne infiltrujuce gliémy tvoria naj-
vacsiu skupinu primarnych intraaxidlnych
nadorov CNS. WHO CNS 2021 rozdeluje tieto
nadory na tumory dospelého a detského ty-
pu, pretoze sa klinicky a geneticky vyznam-
ne lisia (Louis et al., 2021). Ako bolo uvedené
vyssie, WHO CNS 2021 vyrazne zjednodusila
klasifikaciu difuznych glimov u dospelych.
Naopak, v skupine pediatrickych difiznych
gliémov pribudlo mnozstvo novych jednotiek.
V skupine low-grade difiznych pediatrickych
glidmov pribudli k angiocentrickému glié-
mu tri nové typy: difuzny astrocytém, MYB/
MYBL1-alterovany, polymorfny low-grade
neuroepitelidlny tumor mladych pacientov
(PLNTY) a difuzny low-grade gliom, s altera-
ciou MAPK cesty. V skupine high-grade di-
faznych pediatrickych gliomov su taktiez tri
nové jednotky: difuzny hemisfericky gliém,
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H3 G34-mutovany, difuzny high-grade gliém
pediatrického typu, H3 a IDH-wildtype a he-
misfericky gliom infantilného typu. Difuzny
strednociarovy gliém s alterdciou H3 K27M,
znamy uz z predoslej klasifikacie WHO 2016,
podla novej klasifikdcie moze byt definovany
aj aberantnou overexpresiou proteinu EZHIP,
alebo alterdciami EGFR (Castel et al., 2020,
Sievers et al., 2021).

Diagnostiku difuznych gliomov kom-
plikuje skuto¢nost, Zze sa nddory detského
typu mozu vyskytnut u dospelych pacien-
tov (najma mladsich, ale vyskyt je mozny
vo vietkych vekovych kategériach) (Obr. 1)
a naopak, velmi vzacne moze mat detsky
pacient tumor dospelého typu. Diagnosticka
schéma pre diflizne gliémy je preto spoloc¢na
pre obe vekové skupiny, lisit sa pripadne mo-
ze iba poradie pouzitych vy3etreni. Patolég
diagnostiku difuzneho gliému u dospelého
pacienta v typickom pripade zacina vyhod-
notenim histomorfolégie a IHC vy3etrenim;
minimalny doporuceny IHC panel by mal
obsahovat protilatky proti IDH1, ATRX a p53;
v pripade lokalizacie tumoru v strednej ciare
(najma u mladsieho pacienta) aj protilatky
proti H3 K27M a H3K27Mme3. Protilatka
proti BRAF je doporucovana ako skriningo-
vé vysetrenie u IDH a H3-wildtype nadorov
(Brat et al., 2022). Diagnostika dalej podla
potreby pokracuje genetickym dékazom mu-
tacii génov IDH1/2, kodelécie 1p/19q a mo-
lekuldrnym gradingom IDH-mutovanych
ako aj IDH-wildtype astrocytémov s mor-
fologicky nizsim stupriom malignity (dékaz
homozygotnej delécie CDKN2A/B, amplifikacie
EGFR, vysetrenie statusu chromozémov 7 a 10
a mutacie promotdra TERT). Suborom tychto
vysetreni je mozné klasifikovat absolutnu vac-
sinu difuznych glidmov u dospelych pacientov
(Obr. 2). IDH-wildtype glioblastomy su nako-
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V pripade, ze nemozno tumor klasifikovat
vyssie popisanym algoritmom, najma v pripade
detskych pacientov a u mladsich dospelych, je
nutné doplnit (resp. najlepsie paralelne zapojit)
vysetrenia, ktoré umoznia potvrdit diagnézu
niektoréhozlow-grade, alebo high-grade glié-
mov pediatrického typu (Obr. 3). Vzhladom
na skutocnost, Ze je potrebné vysetrenie
velkého spektra genetickych alteracii, naj-
vyhodnejsie je pouzitie metyla¢ného pro-
filovania doplneného NGS analyzou, ktoré
okrem podpory diagnézy vo velkom pocte
pripadov zaroven identifikuje potencidlne
terapeutické ciele.

Zaver

Klasifikacia WHO CNS 2021 vyznamne
zmenila diagnostiku a klasifikaciu nadorov
CNS. Vo velkej miere integruje nové poznatky
z oblasti molekulovej genetiky a zavadza do
rutinnej praxe nové diagnostické modality
(NGS, metyla¢né profilovanie), vdaka ktorym
bolo identifikovanych mnoho novych typov
nadorov. Patologickd diagnostika nadorov
CNS sa stava ¢oraz komplexnejSou a caso-
vo i finan¢ne naroc¢nejsou disciplinou, ktora
patri do ruk Specialitov a iba na plne vyba-
vené pracoviska patoldgie, ktoré disponuju
kvalitnym genetickym zadzemim. Iba tak bude
vysledkom prace patoldga precizna diagnéza,
s prognostickou a potencialne prediktivnou
informaciou, uzito¢na v neuroonkologickom
manazmente pacienta, dosiahnutd v ¢o naj-
kratSom case s ekonomicky najracionalnej-
$im vyuzitim diagnostickych prostriedkov.
Klasifikacia nddorov CNS stale nema defini-
tivhu podobu, ide o nesmierne dynamicky
proces a v najblizsom obdobi urcite déjde
vdaka novym poznatkom molekulovej gene-

tiky k dalSim vyznamnym zmenam.

classification of central nervous system tumours. Nature.
2018;555(7697):469-474. doi: 10.1038/nature26000.
7.Capper D, Reifenberger G, French PJ, et al. EANO guideline
on rational molecular testing of gliomas, glioneuronal, and
neuronal tumors in adults for targeted therapy selection. Ne-
uro Oncol. 2023;25(5):813-826. doi: 10.1093/neuonc/noad008.
8. Castel D, Kergrohen T, Tauziede-Espariat A, et al. Histone H3
wild-type DIPG/DMG overexpressing EZHIP extend the spec-
trum diffuse midline gliomas with PRC2 inhibition beyond
H3-K27M mutation. Acta Neuropathol. 2020;139(6):1109-1113.
doi: 10.1007/500401-020-02142-w.

. 2024;25(4):256-262 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 261

/' Noiirnl nravi
/ INeurol. praxi.



