muz 49 let

MRI:

- cysticky tumor gl. pinealis vel. cca 24x16mm, hypersignalniv T2 i
FLAIR, naznacene septovany v T2, postkontrastne se sytici v periferii

cysticek.

- supratentorialni hydrocefalus se znamkami dekompenzace,
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Diagndza:

PAPILARNIi NADOR PINEALNI OBLASTI

Ve WHO klasifikace neni presné stanoveny systém gradingu pro tento nador
(grade IlI-1ll), vzhledem k atypiim a zvySené proliferacni aktivité vSak nelze
vyloucit recidivujici prtibéh a nador bychom tedy hodnotili spiSe jako grade lll.



13 M, chlapec

Objemna expanze hypotalamu solidné cysticka
dx. s objemnou kalcifikaci
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Diferencidlne diagnosticky :

-Embryonalni nador typu atypického teratoidniho/rhabdoidni nador -
exprese INI1 proteinu je ale normalné pritomna.

-Nelze vyloucit, ze by nador mohl morfologicky byt soucasti germinalniho
nadoru charakteru nezralého teratomu - imunohistochemické markery
germindlnich nddord jsou vsak negativni.

-Také jsme zvazovali diagnozu ze skupiny desmoplastického infantilniho
astrocytomu/gangliogliomu (DIA/DIG), ktery mUze také mit minoritni
nezralou komponentu. Ta zde vsak zcela dominuje.



i . .. The Hospital for Sick Children
slckKlds Department of Paediatric Laboratory Medicine
Division of Pathology (tel 416-813-5967, Fax 416-813-5974)

555 University Ave_, Toronto, Ontario, Canada M5G 1X8

Final Surgical Pathology Consultation Report
Referral Case

HISTORY NO.: 20170502 BIRTH DATE: 2016-02-05
RECEIVED: 2017-05-02 SOURCE: Referred In

REPORTED: 2017-05-15 SUBMITTING PHYSICIAN: Eric Bouffet
TAKEN: 2017-05-02 RESP.PHYSICIAN:

Microscopic Description:

Sections show a biphasic neoplasm composed of sheets of small cells with fairly uniform round hyperchromatic nuclei sharply interfacing with more mesenchymal appe
larger nuclei with more open chromatin. Both areas have a prominent vasculature, in some cases forming hemangioma-like structures. Mitotic figures are readily identif
necrosis are present and calcifications are also noted. Reticulin deposition is abundant in both areas with perhaps slightly more in the mesenchvmal area. BAF47/INI1 s
and focally for pan-keratin. Whereas the mesenchymal areas are diffusely positive for vimentin with focal GFAP positivity. SMA highlights the extensive vasculature. L
cell areas and ~15% in the mesenchymal areas. The tumour is diffusely immunonegative for synaptophysin, Olig-2, WT1 and CD23.

Comment:

The tumour shows an immature epithelial component along with a mesenchymal and vasculature component. Morphologically it does not resemble an atvpical teratoid'r
negative for CD9% as well as WT-1. Overall, the appearance is most in keeping with component of an immature teratoma. This case was internally peer-reviewed at P

Final Diagnosis:

Fronto-parietal tumour (referred in 3777/17):
- Consistent with immature teratoma (see comment) |



1. operace
Pooperacne - reziduum

+ progrese









vyrazna progrese velikosti rezidua tumoru v
okraji poop.dutiny

2. operace






01/2018 — progrese

+ rozsahla infiltrace mening paterniho kanalu
drobnoloziskovym procesem + infratentorialne kolem
mozecku, mozkoveho kmene i supratentorialne v prave
postranni komore.
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2 roky chlapec

tu mostomozeckového koutu dx.
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embryonalni tumor s abundantnim
neuropilem a pravymi rozetami - ETANTR,
WHO grade V.

C19MC alterovany



Chromozomalni zmeny Vysledek:

Amplifikace 19q13.42 Pozitivni

ZAVER VYSETRENI:
Ve vysetiované nadoroveé tkani (2E04) jsme prokazali chromosomalni zmeny typické pro
ETANTR.

Pro Ependymoblastom (EBL) a embryonalni tumor s abundantnim neuropilem a pravymi
rozetami (ETANTR) byla prokazana specificka fokalni amplifikace 19q13.42, ktera nenyla
prokézana u jinych embryonalnich nadori CNS. Korshunov et al ji prokazal u 93% EBL a
ETANTR piipadi. Stejnou zménu, fokalni amplitikaci 19q13.42, prokazal u ETANTR ve své
prdci Nobusawa et al. (Korshunov A. et al. Acta Neuropathol. 2010, Nobusawa S.et al. Pathol
Int. 2014)







14 let, chlapec

MR mozku

- Ovalné lozisko 3,2 x 2,2 x 2,5 cm v pravem thalamu.,
zasahuje do obl. mezencefala, s liquidnim podilem

- V lozisku nenin pritomna restrikce difuze.
- supratentorialni hydrocefalus,

- dif. dg. low grade gliom
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Souhrn provedenych molekularné patologickych vySetreni:
-Nebyla zjisStena pritomnost aktivacni mutace genu BRAF V600E
-Nebyla detekovana zadna z hot spot mutaci genu IDH1 a IDH2

-Byla detekovana mutace K27M H3.3 (H3F3A) exonu 1

Zaver:
Nalez odpovida high grade gliomu, ktery ma morfologii glioblastomu.

Vzhledem k prukazu mutace H3 K27M:

difuzni stredocarovy gliom, grade IV, K27M mutovany.



5182-18
Intramedularni tumor C5-Th3

Vv prosinci ji zacCaly bolesti krcni michy, ukazovala si dozadu na
krka a stézovala si na bolesti , plactiva, nedokazala otocCit
krkem, pfi bolestivych zachvatech i nejista chidze o Siroké bazi
MR patefe s nalezem intramedularniho nadorového loziska C4-
Th3 s cystickou slozkou s pfilehlym edemem, snimky pfi prijmu
nejsou k dispozici

hospitalizovana na Kilinice détské onkologie a hematologie v
nemocnici Banska Bystrica, kde zaléCena retrovirova infekce a
cestou konzultace na Neurochirurgicke klinice v Bratislavé
Kristina prijata k operacnimu vykonu na nasi klinice












Indik. dg.: St.p. odstraneni intramedularniho tumoru C5-Th3. Poop.
kontrola, k vylouceni rezidua ci komplikace.

Vysetreno v zakl. anatimockych rovinach v sekvencich 1W, T2W, STIR,
DWI, VISTA, THRIVE nativne a po aplikace 2 ml Prohance i.v., bez
komplikaci.

Stp. odstraneni intramedularniho TU. V urovni C5 - Th2 se zobrazuje
vretenovite rozsireni michy, v rozsahu 16 x 12 x 45 mm. VT2 a STIR je
hyperintenzni, v T1 hypointenzni. Centralne je patrna nepravidelna,
pruhovita hyperintenzita v T2 i STIR. Po aplikaci KL dochazi k
rezidualnimu syceni. Nejsou patrne znamky restrikce difuze. V obl.
zadnich oblouku obratlu C5 - Th3 se zobrazuji nehomogenni poop.
zmeny. Jinak cerstvou patol. strukturu v paternim kanalu neprokazuiji.
Konus misni ulozen v urovni L1. Kauda bez patologickych zmen.
Zakriveni patere v sagitalni rovine je primerene. Obratlova tela maji
normalni tvar a vysku, jsou bez signalovych zmen. Meziobratlove
prostory jsou primerene sire, meziobratlove plotenky jsou bez
signalovych zmen. Intervertebralni foramina jsou volna.
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Souhrn provedenych molekularne patologickych vysetreni:

- Byla detekovana pritomnost fuzniho genu KIAA1549/BRAF - byla
potvrzena fuze exonu 15 genu KIAA1549 s exonem 9 genu BRAF

- Nebyla zjisténa pritomnost aktivacni mutace genu BRAF V600E

- Nebyla detekovana zadna z hot spot mutaci genu IDH1 a IDH2

pilocytarni astrocytom, WHO grade |,

s pritomnosti fuzniho genu KIAA1549/BRAF






3M divka

Tu expanze zadni jamy
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gen SMARCB1 (INI1):

MutacCni analyza: pritomna inserce v intronu 7-8, mutace v exonu 9 p?/c1158
+116 insG

atypicky teratoidni/rhabdoidni tumor (AT/RT),
WHO grade V.






7 let, chlapec

MR

Vlevo parietalne v bile | sede hmote je okrouhle

nehomogenni lozisko s centralnim rozpadem rozmeru asi
63 X 33 X 45 mm.

V okoli loziska je pomerne rozsahly perifokalni edem.

Rostralne dosahuje az ke kalve.
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Souhrn provedenych molekularne patologickych vySetreni:

Ve vySetfovaném vzorku jsme metodou RT-PCR detekovali pfitomnost
fuzniho genu C110rf95/RELA

Anaplasticky ependymom, WHO grade lll,
RELA-fuze pozitivni.
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