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•Nyní provádíme sekvenace až 60 
nádorů týdně, tzn. 1-2 NGS „runy“ 

týdně

•NTRK translokace jsme 
diagnostikovali již celkem u 212 

nádorů



TruSight170 a TruSight 
Oncology 500 - Illumina

ArcherDX platformy



ArcherDX platformy
FusionPlex® Sarcoma

FusionPlex® Solid Tumor
VariantPlex® Solid Tumor

FusionPlex® CTL
FusionPlex ® Myeloid

FusionPlex ® Lympoma







Od konce roku 2015 jsme provedli NGS 
sekvenaci cca 10.000 nádorů pro tyto účely: 

• Diagnostická NGS sekvenace
• Celerity Biosciences

• Ignyta
• Bayer

• Tkáňová banka
• Soukromé laboratoře v západní Evropě

• Naše publikační projekty





Entrectinib byl schválen…na ROS1 i na NTRK. 
Poprvé v historii pan tumor inhibitor…..

…………….prosím řekni Aleně a celému 
Vašemu týmu, že bez Vás by to Ignyta nikdy 

nedokázala. Roche Vám to asi nikdy neřekne ale 
my jsme si Vás velice cenili.

Ignyta a Bioptická laboratoř psali historii 
společně.

Steve



Age/sex Diagnosis Site Gene fusion by NGS FISH
or RT-PCR

67/F MyoCC PA FUS-GIPR FISH 
56/F MASC PA VIM-RET RT-PCR
57/F OnkocytárníME PA NTF3-PLAG1 RT-PCR

57/F Apokrinní Epi-
MyoCC

PA HMGA2-FLJ41278 FISH

Nové genové fúze v nádorech slinných žláz 
(NGS)

MyoCC- myoepiteliální karcinom
EMyoCC- epi-myoepiteliální karcinom
ME- myoepiteliom



Nové fúze v nádorech slinných žláz
•Nové, dosud nepopsané fúze byly zjištěny v 4 
salivárních nádorech
•FUS-GIPR –low grade MyoCC
•VIM-RET –MASC
•NTF3-PLAG1 - benigní onkocytický adenom
myoepiteliom/LG myopiteliální karcinom

•HMGA2-FLJ41278 - apokrinní varianta EMyoCC



Low-grade karcinom 
slinných žláz s lobulární 

úpravou a s 
CDK4-NTRK1 translokací











STRN-NTRK3-rearranged mesenchymal
tumor of the uterus expanding the 

morphologic
spectrum of tumors with NTRK fusions

Michal M, Hájková V, Skálová A, Michal M

American Journal of Surgical Pathology 2019; 
Aug;43(8):1152-1154



5. vydání WHO klasifikace nádorů
měkkých tkání

Vliv genetických metod (masivně
paralelní sekvenování-next generation

sequencing, NGS) na diagnostiku a 
léčení nádorů měkkých tkání





EWSR1-SMAD3 
translokovaný fibroblastický

tumor 



PRRX-NCOA1/2 
fibroblastický tumor



Kulatobuněčné sarkomy s

CIC-DUX4 translokací



Sarkom s

EWSR1-NFATc2

translokací



Sarkom s 
internal tandem

duplikací BCOR genu



Sarkom s BCOR-MAML3 
rearanží



Sarkom s ZC3H7B-BCOR 
rearanží



Cellular 
Myofibroma/Myopericytoma s

SRF-RELA 

translokací





Nová klasifikace 
rabdomyosarkomů



Rabdomyosarkomy s kulatobuněčným fenotypem
Embryonální RBMS
Alveolární RBMS
Rabdomyosarkomy s vřetenobuněčným fenotypem
RBMS s VGLL2/NCOA2/MEIS1/SRF/TEAD1 fúzemi
RBMS s MYOD1 mutací
RBMS s TFCP2 fúzemi
Pleomorfní RBMS
Sarkom s EWSR1-PATZ1 fúzí
Mezenchymální chondrosarkom s myoidními diff
Sarkom s RBMS-like morfologií-DICER1 mutant





MED12-PRMD10 
CITED2-PRDM10







Lipofibromatosis







TPR-ROS1
VCL-RET

EGFR-BRAF
SPARC-PDGFRB
HBEGF-RBM27

FN1-EGF





„Nová generace“ 
RET inhibitorů











Diagnostika 
pankreatobiliárních nádorů 
pomocí NGS a LBC-Cellient

technologií



Pankreatobiliární
NGS panel













cytoblok



cytoblok - HE



cytoimunohistochemie  p16/ki 67



cytoblok - cytoimunohistochemie



cytoimunohistochemie p16/MIB1
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