Pripad SDIAP ¢. 644

B. Rychly



Klinicke udaje
3/-roCna zena
l'ava oblicka
tumor 12 cm v najvac¢Som priemere
makroskopicky limitovany na oblicku
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EMA, Oscar...

HMBA45, Melan A negat.







Dokazana translokacia zasahujuca gén TFE3 (Xp11.23),
Dual Color Break Apart Probe FISH.

podakovanie

i




Nasa diagnoza

TranslokaCny karcinom

TFE3 (Xp11.23)
z0 skupiny MITF



MITF

TFE3 na chromozome Xpl2.23

TFEB na chromozome 6p21

+ TFEC a MITF

= MITF family (helix-loop—helix-leucine
zipper transkripcéné faktory, ktoré zdielaju
takmer kompletni homologiu v ich vazobne;
doméne na DNA)

regulacia delenia a diferenciacie bb



Fuzni partneri

. ASPL, PRCC, NONO (p54nrb), CLTC,
SFPQ1, LUC7L3, KHSRP, PARP14, DVL2,
RBM10, ...

* V. Ss. viacero neznamych génov

* pravdepodobne maju vplyv na klinicku
manifestaciu a morfologicky vzhlad



MITF

prvy krat vo WHO 2004

40% detskych RCC (vel'a z nich post CHT)
1,6-4% adultnych (do 3200
novodiagnostikovanych v USA)

u dospelych vel'mi Casto zle diagnostikovany
ako papilarny alebo svetlobunkovy CA
(skuto¢na incidencia u dospelych je asi
vysSia)



Mortologia

TFE3 — papilarny - svetlobunkovy,
psamomatozne telieska

TFEB — bifazicky, hniezda velkych
epiteloidnych bb a skupiny mensSich bb okolo
materialu bazalnych membran

morfologicka diverzita podstatne vacsia ako sa
povodne predpokladalo

svetlobunkovy, collecting duct, mucinous
tubular and spindle cell, sarcomatoid
carcinoma, multilocular cystic



|HC

* minimalne / negat. epitelové markery
« PAXS pozit.
 TFEB — melanomov¢é markery



IHC na TFES3, TFEB

senzitivne a Specificke (?)

variabilne, v 1hle negat. dg. nevylucuje
len diftizna silna pozitivita, pr1 negativite
vnutorne] kontroly (napr. endotel)

skor ako skrining
definitivne FISH alebo PCR

TFE3-RBM10 — break apart FISH faloSne
negat. (blizsie ako priemer signalu)
RT PCR — len pre znamych fiznych partnerov



Prognoza

* u deti lepSia
* u dospelych agresivne)si
o 777



AKka chyba je chybna dg.?
 svetlobunkovy, papilarny alebo RCC NOS
* liecba pokrocilych CA

* cielena terapia



Mame ich aktivne
vyhPadavat’?
* vSetky detské

* dospele s typickou morfologiou

* vSetky dospele?
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