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53 roCna zena
PREDMET VYSETRENIA: tumor zasahujuci takmer celé kapilicium

KLINICKA DIAGNOZA: atypicky modry névus s neurditym biologickym potencidlom — probatdrnou

exciziou verifikovany

MAKROPOPIS: ovéalna excizia koze vlasatej ¢asti hlavy dizky 21 cm, takmer v celom rozsahu nalez
tmavosive] plosSnej Iézie rovnomernej farby, po okrajoch centralneho tumoru pritomné pocetné
satelity priemeru 1-25 mm, centralny tumor priemeru 18 cm s keratotickymi a hemoragickymi
krustami; RL min. 2 mm, na reze nador v derme v jednej linii, bez invazie do podkozného tuku,

spodina fascia

konzultacia
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HISTOMORFOLOGIA A IHC:

- atypicka epidermo-dermalna melanocytova lézia s plakovitou architektonikou a satelitnymi loziskami

» nepravidelna junkéna proliferacia atypickych melanocytov s extenziou do réznych urovni prevazne

hornej Casti dermy (HMB-45+, pl16-)
- zmen3ovanie buniek smerom do hibky, nepravidelna tvorba hniezd (HMB45-, p16-)
* intraepidermalne pagetoidné Sirenie, transepidermalna eliminacia
* napadny adnexotropizmus
« mitoticka aktivita 1-3 mf/1mm2 (v hornych etazach lézie)
* propagacia nadoru v lymfatickych cievach (L1)
» TILs absentuju

* bez ulceracie, intratumoralnych nekréz, bez znamok regresie

JILNANIHZ




+ detekcia somatickych mutacii - kit Variant Plex Solid Tumor ArcherDx

» mutacie vo vybranych oblastiach génu: ABL1, AKT1, ALK, APC, ATM, AURKA, BRAF, CCNE1, CDH1,
CDK4, CDKN2A, CSF1R, CTNNB1, DDR2, EGFR, ERBB2, ERBB3,ERBB4, ESR1, EZH2, FBXW?7,
FGFR1, FGFR2, FGFR3, FLT3, FOXL2, GNA11l, GNAQ, GNAS, H3F3A, HNF1A, HRAS, IDH1,IDH2,
JAK2, JAK3, KDR, KIT, KRAS, MAP2K1, MET, MLH1, MPL, NOTCH1, NPM1, NRAS, PDGFRA, PIK3CA,
PIK3R1, PTEN, PTPN11, RB1, RET, RHOA, ROS1, SMAD4, SMARCB1, SMO, SRC, STK11, TERT,
TP33, VHL, analyticka senzitivita 5%

* vo vySetrovanom vzorku DOKAZUJEME mutaciu génov: TERT ¢.-124C>T (C228T), AF: 25 %, CDKN2A
€.330_331delinsAA, p.(Trpl110_GlyllldelinsTer), AF: 28 %, NRAS ¢.181C>A, p.(GIn61Lys), AF: 27 %,
COSM580

* reportované len patogénne a pravdepodobne patogénne varianty
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» detekcia fuznych transkriptov - FusionPlex Solid Tumor Kitu ArcherDx

* vo vybranych oblastiach génu: AKT3, ALK, ARHGAP26, AXL, BRAF, BRD3, BRD4, EGFR, ERG, ESR1,
ETV1, ETV4, ETVS5, ETV6, EWSR1, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FGR, INSR, MAML2, MAST1, MAST?2,
MET, MSMB, MUSK, MYB, NOTCH1, NOTCH2, NRG1, NTRK1, NTRK2, NTRK3, NUMBL, NUTM1,
PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PKN1, PPARG, PRKCA, PRKCB, RAF1, RELA, RET, ROS1, RSPO2,
RSPO3, TERT, TFE3, TFEB, THADA, TMPRSS2 a mutacia v hotspot oblastiach génu: BRAF, EGFR,
MET, PDGFRA)

» vo vySetrovanom vzorku NEDOKAZUJEME fuziu ani mutaciu ziadneho z génov obsiahnutych v kitu
AST

JINJHLISAA AMOILINTD



« vysledok FISH analyzy

- ZAVER: Vo vy$etrenom nadorovom tkanive ne bola metéddou FISH detegovana delécia génu
CDKN2A/B, translokacia génu CCND1 a ani amplifikacia génu BAP1.
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* rast tumoru 6 mesiacov z malej skvrny do suCasnej podoby

-+ pacientka nemala kongenitalny névus







NEVOIDNY MELANOM — MATURUJUCI VARIANT

(Breslow 1,4 mm, Clark lll.-1V., pT2a pNx pMx, L1 VO PnO, R?)



NEVOIDNY MELANOM (NeM)

MATURUJUCI VARIANT

pripomina zmieSany névus s junkCnou dysplaziou
intraepidermalna vyrazna atypia a proliferacia (SSM like)

epiteloidné bb. v hornych etazach (HMB45+, KiG7+),
malé bb. v hlbSich ¢astiach (HMB45-, Ki67-)

viac cytoplazmy v hornych Castiach, menej v dolnych
zmena bunkoveho typu k mensim a tvorbe hniezd

mitézy sporadicke, v superficialnych Castiach

PAPILOMATOZNY VARIANT

pripomina intradermalny névus
minimalna intraepidermalna proliferacia

hyperchrobmne angulované bunky v celom

rozsahu lézie (HMB45+, Ki67+)
malo cytoplazmy
minimalne cytologickeé variacie

mitdzy pocCetné, na periférii bb. agregatov



NEVOIDNY MELANOM (NeM)

MATURUJUCI VARIANT PAPILOMATOZNY VARIANT
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Dif. dg.

* MM asociovany s malym az stredne velkym kongenitalnym névom
« MM asociovany s adnexalnymi strukturami

« pigmentovany epiteloidny melanocytom



ZAVEROM

névoidny melanom - menej ako 1%

mortalita 15-37,5%

zriedkavé varianty — zvyCajne zla prognéza (nespravna a neskora dg.)

vCasna dg. vitalne doélezita (primerany terapeuticky manazment, lepsi klinicky efekt)

Pozn.: u pacientky neboli napriek mutilaénej excizii resekéné okraje kompletné /ostalo jej niekolko
satelitnych mts na okraji resektatu/, bola zapocCata systémova imunoterapia pembroblizumabom. Pri
poslednej kontrole asi pred 2 mesiacmi je] nove lézie nevznikali, pretrvavali pévodne, zobrazovacie
vySetrenia zatial nepreukazali mts v LU a ani vzdialené mts.



Dakujem za pozornost

Martina Bobrovska
UPA JLF UK a UNM Martin



