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• 11-ročné dievča, tumor mozgu, konzultačné vyšetrenie - patologická 
diagnóza ependymóm

• prípad zaslaný za účelom molekulovej subklasifikácie pomocou
metylačného profilovania
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Dx.: ependymóm, morfologicky klasického typu, s expresiou EZHIP a stratou expresie
H3K27Mme3 a metylačným profilom konzistentným s ependymómom posterior fossa type A 
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Klinicky 
strednočiarový

bitalamický tumor

Žiadny tumor v 
zadnej jame





H3K27Mme3EZHIP





PROKAZUJEME klinicky významnou
mutaci genu:

• BCOR c.1550_1551del 
p.(Asn517ArgfsTer39) AF: 38%; -
popísané v DMG aj EPE

• BCORL1 c.1825C>T p.(Arg609Ter) AF: 
46%; 

• ACVR1 c.617G>A p.(Arg206His) AF: 
27%; - popísané v DMG

• LZTR1 c.1321C>T p.(Gln441Ter) AF: 
95%. 

H3wt, EGFR bez mutácie/amplifikácie



In posterior fossa group A (PFA) ependymomas, H3 p.K28 
(K27) mutations are extremely rare, but loss of H3 

p.K28me3 (K27me3) or EZHIP overexpression occurs; 
these tumours can be distinguished from DMGs on a 

morphological basis.

Brain Pathol. 2016 Sep;26(5):569-80.
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Pratt et al. Acta Neuropathologica Communications (2020) 8:37





Acta Neuropathol Commun. 2022 Sep 14;10(1):137

• Seven tumors clustered within 
EPN_PFA by DNA-methylation
analysis

• Among the two remaining cases, one 
was reclassified as a DMG and the 
last was unclassified

• The diagnosis of EPN_PFA must 
include tumor location, growth 
pattern, Olig2 expression, and 
DNA-methylation profiling 
before it can be differentiated 
from DMG, H3 K27-altered 



Diagnóza pomocou

metylómu/významná zmena diagnózy

N=58 (28.2%) Including 3 cases with CS ≥0.3 and < 0.5, 

and MC supporting final diagnosis

Vyriešenie diferenciálnej diagnózy N=20 (9.7%) Including 1 case with CS ≥ 0.3 and < 0.5, 

and MC supporting final diagnosis

Potvrdenie preferovanej diagnózy N=29 (14.1%) including 4 cases with CS ≥ 0.3 and < 0.5, 

and MC supporting final diagnosis

Úspešná molekulová subklasifikácia

(MB, EPE)

N=54 (26.2%) 41 medulloblastomas, 10 

ependymomas, 2 meningiomas, 1 AT/RT

Nediagnostický /

nejednoznačný/neprínosný výsledok

N=44 (21,3%) no CS greater 0.3 (N=6), CS ≥3 and < 0.5 

and no other supportive findings (N=19),

9 cases with CS ≥ 0.5 < 0.84 and 10 cases 

with CS ≥ 0.84

Zavádzajúci výsledok N=1 (0.5%)

Naše skúsenosti s metylačným profilovaním za 2,5 roka: 216 nádorov CNS

206 analyzovateľných, metylóm užitočný v 78.2% prípadov





Diffuse glioneuronal tumor with ODG-like
features and nuclear clusters(DGONC)

monozómia 14
žiadne ďalšie alterácie



82-ročný muž,, konzult. Slovinsko, 
tumor ponsu a cerebella (171148/22)

MC: High grade astrocytoma with piloid
features



not included in WHO 2021

Tumor detského veku, potenciálne agresívny, 

ale prognóza aktuálne neistá

Identifikovateľný iba metylačným profilovaním

fúzie NTRK a ALK



not included in WHO 2021

Supratentoriálny tumor, vek 4 – 76 rokov

(median 19 rokov), potenciálne agresívny

tumor, rekurencia priemerne po ~ 23 

mesiacoch

Identifikovateľný iba metylačným profilovaním; alterácie

ATRX, fúzie NTRK, FGFR1, EGFR, BRAF, MET; homozygotná

delécia CDKN2A/B (50 %) 



variable GFAP, MAP2, SYP, desmin
PLAGL1/2 amplification, rarely fusion

not included in WHO 2021
najlepšie identifikovateľný metylačným profilovaním



not included in WHO 2021

Tumor prevažne detského veku, pravdepodobne s 

ependymálnou diferenciáciou, median PFS = 35 

mesiacov

Identifikovateľný iba metylačným profilovaním



not included in WHO 2021

Am J Surg Pathol 2023;47:1364–1375

Radiologicky často obraz podobný gliomatosis 

cerebri, morfologicky difúzny glióm s 

astrocytárnou morfológiou, bez nekrózy alebo

mikrovaskulárnej proliferácie. 

Prognóza signifikantne lepšia ako pri glioblastóme, 

IDHwt, podobná IDH-mutovaným astrocytómom

Identifikovateľný iba metylačným profilovaním

mutácie promótora TERT, PIK3R1, p53




