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HLAVNÍ TÉMA
Současné standardy molekulárně‑patologického testování nádorů centrálního nervového systému

Pokud chceme získat metylační profil ná-

dorové léze, pak je nutné využít komplexnějších 

technik, jako je DNA metylační „array“ (Illumina, 

San Diego, CA, USA). Jedná se o robustní kom-

plexní technologii, kterou lze využít i pro vzorky 

s nižší kvalitou DNA (FFPE vzorky), což je nespor-

ná výhoda v diagnostice CNS nádorů. Optimální 

zastoupení nádorových buněk pro tuto metodu 

je > 70 % (Capper et al., 2018; Serrano et Snuderl, 

2018). K následnému zařazení nádorů CNS do ty-

pů a subtypů dle metylačního profilu se využívá 

klasifikátor Brain classifier verze 12.8 dostupný 

z https://www.molecularneuropathology.org. 

Metylační profil u nádorových onemocnění mů-

že odhalit i vzácné subtypy onemocnění a je tak 

dalším dílkem do mozaiky integrované diagnózy 

(Capper et al., 2018; https://www.molecularneuro-

pathology.org/ [online], cit 19. 12. 2023.

Závěr
Diagnostika nádorů CNS se sice stále opírá 

o klasické histologické a IHC metody, avšak v po-

sledních letech pronikají do rutinního diagnos-

tického procesu čím dál tím více i molekulár-

ně genetické metody. Ty nejen napomáhají 

především přesnější klasifikaci, ale mohou 

mít i prediktivní, prognostický a terapeu-

tický význam. Klíčové geny pro molekulární 

profilování jednotlivých typů jsou shrnuty 

v tabulce 1. K diagnostice nádorů CNS je nut-

né přistupovat komplexně a multidisciplinár-

ně. Jednotlivá vyšetření se vzájemně doplňují 

a společně tvoří tzv. integrovanou diagnózu. 

I přesto mohou být některé případy složi-

té z hlediska přesného určení jednoznačné 

diagnózy. V posledních letech napomáhá 

zpřesnění diagnózy některých nádorových 

lézí a klinické stratifikaci pacientů také DNA 

metylační profilování. Určení typu nádoru 

CNS dle DNA metylačního profilu je nejpří-

nosnější u histologicky nejednoznačných 

případů, které mohou nést cílenou alteraci 

pro terapii. Bez úzké spolupráce patologa, 

neurochirurga, neuroonkologa a moleku-

lárního biologa již není diagnostika nádorů 

CNS vůbec možná.
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