NGS-Panelanalyse fur
melanozytare Tumoren

Erhohte diagnostische Sicherheit
bei unklarer Dignitat

¥ genetikum

NGS als Schlissel zur praziseren Diagnostik

Histomorphologische Diagnosekriterien stoBen bei atypischen melanozytaren
Tumoren haufig an ihre Grenzen. In einer umfangreichen Studie war die Diagnose
dunner, invasiver Melanome in weniger als der Halfte der Falle korrekt im
Vergleich zur Referenzdiagnose.’

Besonders herausfordernd ist hierbei die Differenzierung schwer dysplastischer
Navi von friihen Melanomen sowie die korrekte Klassifikation atypischer
spitzoider Tumoren. NGS identifiziert objektive molekulare Marker und steigert
damit die diagnostische Prazision.

Wann sollten Sie NGS einsetzen?

Typische Indikationen

o Schwer dysplastischer Navus vs. malignes Melanom
o Atypische spitzoide Tumoren

¢ Pseudomelanom vs. malignes Melanom

o Atypische melanozytare Rezidivtumoren

o Intermediare Tumoren / Melanozytome

e Borderlinetumoren mit diffuser PRAME-Expression

Vorteile der NGS-Diagnostik am genetikum

Hohe Sensitivitat durch Kurze TAT:

>1000x Coverage 8 -14 Tage

Spezialisiertes Somatik-Team + eigene Optimierte Abdeckung des
Bioinformatik-Plattform TERT-Promoters

Leistungsumfang der NGS-Diagnostik am genetikum

MaBgeschneidertes Panel
e Parallele Untersuchung von >70 melanomrelevanter Gene, z.B. BRAF, NRAS, MAP2K1, TERT, CDKN2A, BAP], etc.
e Auswahl zwischen ,Basis-Panel” und ,erweitertem Panel”
o Funktionelle Interpretation detektierter Varianten

Genomweite Kopienzahl-Analyse 19
+ Nachweis von genomischer Instabilitat S e e et L e B
o Wichtiger Faktor zur Dignitatsbestimmung - v. a. bei ‘

Befunden ohne Nachweis pathogener Varianten

Weitere Parameter
e Tumor mutational burden (TMB)
e Fusionsgene: ALK, BRAF, MAP3K8, MET, NTRK1, NTRK2, NTRK3, RAF1, RET, ROSI1
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Einsendung & Ablauf
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e Ixannotierter H&E Registrierung » Sequenzierung  , |nterpretation  Befund-
Schnitt des Eingangs des maf3- der Daten mit Ubermittlung
e OTs mit *x100mm2 * Prafungder geschneiderten eigener Software ® sofern notwendig:
Tumorareal Unterlagen NGS-Panels und und RUcksprache der
o Bereitstellungvon ¢ Vorbereitung Analyse mit individualisierter Befundung
Versandmaterial der Probe eigener Befund-
e Probenabholung o DNA-Isolation bioinformatischer erstellung
via GO! Pipeline
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NGS steigert die diagnostische Sicherheit und prazisiert die Prognose

Reduktion diagnostischer Graubereiche

. . 1 . .
Melanozytare Borderlinetumoren kénnen anhand von Sequenz- und Kopienzahlveranderungen
zuverlassig als maligne oder nicht maligne eingeordnet werden.

Prazisere Diagnose und Prognose
Genomweite Kopienzahl-Analyse hilft bei der diagnostischen und prognostischen Einordnung
melanozytarer Borderlinelasionen.?

Mehr Sicherheit bei spitzoiden Lasionen
Erganzende NGS-Daten fUhrten in 57.6% der untersuchten Falle zu einer Diagnoseanderung bei
Dermatopathologen und Allgemeinpathologen.?

Substanzielle Reduktion falsch klassifizierter spitzoider Lasionen
NGS verhindert Fehlklassifikationen biologisch aggressiver Melanome als
Spitz-Tumoren.*

lhre Vorteile

Keine zuséatzlichen Ihre Expertise bleibt im Hoéhere diagnostische
Kosten Mittelpunkt Sicherheit
 Ubernahme der « Erganzung der histologischen « Reduktion diagnostischer
U.ntersuchungskosten durch Befundung durch objektive Graubereiche
die Kra.nkenkassen . . molekulare Daten e Prazisere
. Vermeldutwg kostenintensiver « Erhalt der diagnostischen Dignitatsbestimmung bei
Folgeabklarungen durch Entscheidungshoheit unklaren Befunden

prazisere Diagnosen
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