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- zena, vek 55 rokov

- klinicky popis:
dg: Tu jejuni stenotisans (LAP mediastinal. do 6cm, mts. pulm.,
lienis, osteolyza C2-C7), ileus.

-makroskopicky popis materialu:
Cast tenkého éreva dizky cca 16cm, bez stranového
oznacenia. Uprostred crevo dilatovane na 5cm, pod seroznym
povrchom biele hmoty. Na reze sliznica zhrubnuta exofytickym
solidnym belavym tumorom do priemeru 20mm s pocCetnymi
prekrvacaniami.
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Pozitivhe:
Vimentin, fokalne CD30, CD99

Negativne:
LCA, CKAE1/3, S100, Desmin, SMA, TTF1, CKHMW, CD56,
Synaptofyzin, Chromogranin, CD117
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Prosim o vylucCenie alebo potvrdenie mozného NHL s origom
pravdepodobne v tenkom Creve (vzhladom na diseminaciu
procesu v celom tele sa neda vylucit ani iné primarne origo).

Vysledok:

Zle diferencovany vysoko maligny nador tenkeho Creva, ktory je
aj vzhladom ku klinickej manifestacii skor sekundarny, pricom
nami verifikovany profil aj napriek opisanej morfologii a
relativne vyssiemu veku pacientky favorizuje Ewingov sarkom
(prim.origo v C-chrbtici?). Posielame na genetiku na OLG NOU
a vysledok oznamime.
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Metodou molekulovej cytogenetiky FISH sme vysetrenim
tumorovych imprintov nepotvrdili pritomnost prestavby géenu
EWSR1. Na molekularnej urovni sme nedetegovali
translokacie ews/fli ani ews/erg.

Vysledok genetickeho vysetrenia nepoukazal na pritomnost
genetickej aberacie asociovanej s dg. ES.
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Pozitivhe:

CD99, Calretinin, WT1, MYC

Negativne:

CK OSKAR, CKAE1/3, CAM5.2, STAT6, CD56, ER, PR,
ChromograninA, Synaptofyzin, DOG1, CD117, NKX2.2, EMA,
S100, SOX10, Clusterin, Desmin, TdT, CD2, CD3, CD4, CD5,
CD10, CD21, CD23, CD30, CD33, CD34, CD35, CD45, CD56,
CD68, CD138, PAX, TLE1, Inhibin, Glykoforin, Chloracetat
esteraza, GFAP
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-Detekcia zlomu géenu CIC
-pozitivha

-Detekcia zlomu génu BCOR
-negativna

-Detekcia zlomu géenu ESWR1
-negativna

-Detekcia zlomu génu FUS
-negativna
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Malobunkovy/gulatobunkovy ,,Ewing-like* sarkom s
prestavbou genu CIC (najskor CIC-DUX4).
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st | Ewingov sarkém Sclen o vase siavic

-zmeny: (translokacie) genu EWSR1 (22. chromozom) s
tzv. ETS génmi

1. EWSR1—FLI1
-t (11,22), fuzny protein ews/fli
-85% pripadov
2. EWSR1-ERG
-1 (21,22)
-protein ews/erg

-relativne ,promiskuitny gen” (viac ako 15 r6znych moznych

translokacii)
-vzacne translokacie: EWSR1 s géenom ETV1; gén FUS s ETS

genom (fus-erg)
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-odlisné nadory, ktore mozu pripominat ES svojim morfologickym
vzhladom a CD99 pozitivitou

- odlisna translokacia

- nova jednotka, zatriedenie nie je ustalenée

- CIC-DUX4 t(4;19)(g35;913.1)

- CIC-DUX10

- BCOR-CCNB3-na podklade inverzie chromozomu X, odlisny
expresny profil, skor patri ku kostnym nadorom

-bez translokacie EWSR1 (niektori autori pripustaju translokaciu
EWSR1 s inymi, tzv. ,non-ETS" genmi)
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-gulatobunkovy, v porovnani s klasickym ES vyraznejsie
cytologickeé atypie (viac jadroveho pleomorfizmu, vyraznejsie
jadierka), spindle cell elementy, clear cell a myxoidné fokusy

-CD99+ (v sile pozitivity sa kazuistiky lisia)

-WT1+

-VYySOko agresivny

-horsia prognoza ako pri ES

-vacsinou v extraskeletalnych makkych tkanivach, jeden
dokumentovany pripad v kosti

-jleden dokumentovany pripad u pacienta s NF1

-nepanuje jednotny nazor na terapiu, vacsinou kombinovana so
zlou prognozou

-asociacia s onkogennymi transkripcnymi faktormi ETV1, ETV4,
ETV5
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- 3/2016 prva diagndza
- 4/2016 RAT chrbtice

- 8/2016 po 5 cykloch CHT

- 8/2016 CT vysS.-mierna regresia lozisk
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-kategoria sarkomov, histologicky aj imunohistochemicky
(CD99+) pripominajuce Ewingow sarkdm

-ina geneticka pricCina (translokacia genu CIC)

-lde 0 samostatnu jednotku s odlisnym klinickym priebehom a
prognozou (horsia)

-“novy”, velmi malo preskumany tumor

-v literature zatial malo kazuistik
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-doc. MUDr. Zdének Kinkor, PhD. Sikltv Ustav patologie, Plzef
-Ustav patologickej anatdomie JLF UK, Martin

-Oddelenie onkologickej genetiky, NOU Bratislava
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Dakujem za pozornost.



