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Prediktív Biomarkerek Vizsgálata - Szemléletváltás

§ Vizsgálandó biomarkerek növekvő száma
§ Komplex és agnosztikus biomarkerek megjelenése (TMB, MSI, NTRK, HRD)
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TST-170 NGS Hereditary cancer (113 gén)

Molekuláris diagnosztikai vizsgálataink
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170 génes NGS bevezetése a diagnosztikába

§ szolid tumor specifikus panel
Génlista: SNV-k, inszerciók, deléciók

AKT1 BRIP1 CREBBP FANCI FGFR2 JAK3 MSH3 PALB2 RAD51D TSC1
AKT2 BTK CSF1R FANCL FGFR3 KDR MSH6 PDGFRA RAD54L TSC2
AKT3 CARD11 CTNNB1 FBXW7 FGFR4 KIT MTOR PDGFRB RB1 VHL
ALK CCND1 DDR2 FGF1 FLT1 KMT2A MUTYH PIK3CA RET XRCC2
APC CCND2 DNMT3A FGF2 FLT3 KRAS MYC PIK3CB RICTOR
AR CCNE1 EGFR FGF3 FOXL2 MAP2K1 MYCL1 PIK3CD ROS1

ARID1A CD79A EP300 FGF4 GEN1 MAP2K2 MYCN PIK3CG RPS6KB1
ATM CD79B ERBB2 FGF5 GNA11 MCL1 MYD88 PIK3R1 SLX4
ATR CDH1 ERBB3 FGF6 GNAQ MDM2 NBN PMS2 SMAD4
BAP1 CDK12 ERBB4 FGF7 GNAS MDM4 NF1 PPP2R2A SMARCB1

BARD1 CDK4 ERCC1 FGF8 HNF1A MET NOTCH1 PTCH1 SMO
BCL2 CDK6 ERCC2 FGF9 HRAS MLH1 NOTCH2 PTEN SRC
BCL6 CDKN2A ERG FGF10 IDH1 MLLT3 NOTCH3 PTPN11 STK11
BRAF CEBPA ESR1 FGF14 IDH2 MPL NPM1 RAD51 TERT
BRCA1 CHEK1 EZH2 FGF23 INPP4B MRE11A NRAS RAD51B TET2
BRCA2 CHEK2 FAM175A FGFR1 JAK2 MSH2 NRG1 RAD51C TP53

§ FFPE mintákhoz (alacsony input)

§ DNS: 155 gén (SNV, inszerciók, deléciók)
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Monogénes vizsgálataink génlistája
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Monogénes vizsgálataink génlistája

További lényeges prediktív/prognosztikus gének



170 génes NGS bevezetése a diagnosztikába

§ szolid tumor specifikus panel

§ FFPE mintákhoz (alacsony input)

§ DNS: 155 gén (SNV, inszerciók, deléciók)

§ DNS: 59 gén (kópiaszám változások)

Génlista: kópiaszám változások
AKT2 ERBB3 FGF9 NRG1
ALK ERCC1 FGFR1 PDGFRA
AR ERCC2 FGFR2 PDGFRB

ATM ESR1 FGFR3 PIK3CA
BRAF FGF1 FGFR4 PIK3CB
BRCA1 FGF10 JAK2 PTEN
BRCA2 FGF14 KIT RAF1
CCND1 FGF19 KRAS RET
CCND3 FGF2 LAMP1 RICTOR
CCNE1 FGF23 MDM2 RPS6KB1
CDK4 FGF3 MDM4 TFRC
CDK6 FGF4 MET
CHEK1 FGF5 MYC
CHEK2 FGF6 MYCL1
EGFR FGF7 MYCN

ERBB2 FGF8 NRAS

Kópiaszám interpretáció: CNV>5 

FISH validáció!



170 génes NGS bevezetése a diagnosztikába

§ szolid tumor specifikus panel

§ FFPE mintákhoz (alacsony input)

§ DNS: 155 gén (SNV, inszerciók, deléciók)

§ DNS: 59 gén (kópiaszám változások)

§ RNS: 55 gén (fúziók, splice variánsok)

Génlista: fúziók
ABL1 ETS1 KMT2A (MLL) PIK3CA
AKT3 ETV1 MET PPARG
ALK ETV4 MLLT3 RAF1
AR ETV5 MSH2 RET
AXL EWSR1 MYC ROS1

BCL2 FGFR1 NOTCH1 RPS6KB1
BRAF FGFR2 NOTCH2 TMPRSS2
BRCA1 FGFR3 NOTCH3
BRCA2 FGFR4 NRG1
CDK4 FLI1 NTRK1
CSF1R FLT1 NTRK2
EGFR FLT3 NTRK3
EML4 JAK2 PAX3

ERBB2 KDR PAX7
ERG KIF5B PDGFRA
ESR1 KIT PDGFRB

§ MSI✔, TMB✖



Liquid biopszia alapú vizsgálataink

Tomasik B. et al, Transl Lung Cancer Res 2023

Rezisztencia/progresszió monitorozása
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Információk: Molekuláris diagnosztika



Információk: Molekuláris diagnosztika

Rókusz András jóvoltából



Összegzés, záró gondolatok

• Megfelelő mennyiségű, minőségű minta elengedhetetlen (FFPE/citológia)

• TST170 NGS előnye a prediktív ritka variánsok (pl. fúziók) kimutatása

• TST170 NGS javasolt NSCLC és cholangiocellularis cc. esetén

• 2023 május GenQA NSCLC körvizsgálat: TST170 alapú vizsgálat 
(eredmények később)

• Liquid biopszia: rezisztencia mutációk igazolása

• Liquid EGFR/T790M körvizsgálat 2021: 100%-os teljesítmény

• Liquid NGS beállítása közeli terv
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