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MIKROSZATELLITA  INSTABILITAS  VIZSGALATA  COLORECTALIS
CARCINOMAK ESETEN

A nemzetkozi ajanlasokat figyelembe véve minden colorectalis carcinoma (CRC) esetében
javasolt a mikroszatellita instabilitas (MSI) vizsgalata.

Metasztatikus CRC esetében a Kiterjesztett RAS profil (KRAS, NRAS, BRAF) vizsgalat mellett
az MSI statusz meghatarozas az immunellendrzépont-gatld terdpia szempontjabol prediktiv
értéki. Az MSI vizsgalatot molekularis patologiai modszerekkel vagy immunhisztokémiai

reakciokkal (MMR) végezhetjitk{végezhetjik. (1)

Lokoregionalis betegség esetében Lynch szindroma sziirésére a primer diagnozist felallito
patologiai laborban az immunhisztokémiai reakcioval (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2) végzett
MMR statusz meghatarozas javasolt (a modszer olcsobb és konnyebben hozzaférhetd kisebb
laborokban is). A reakcidk elvégzése a rezekcids preparatumbodl szarmazo mintan javasolt,
ugyanis az érvényes CRC kezelési utmutatok szerint a preoperativan, biopszias mintabol
elvégzett MMR meghatarozasnak jelenleg nincs klinikai relevanciaja.

Természetesen metasztatikus esetekben, amikor csak a primer daganatbo6l vett biopszias minta
all rendelkezésre, vagy preanalitikai hiba miatt a reszekcidés preparatum nem alkalmas
vizsgalatra, a vizsgalatok elvégzése a biopszias mintabol is megkisérelhetd. Mivel ilyenkor
altalaban csak kis méretli daganatos minta all rendelkezésre, amibdl a RAS, BRAF statusz
meghatarozasa is sziikkséges, ajanlott a minta tovabbkiildése molekularis patologiai centrumba.

A rezekcios mintakbol készitett immunhisztokémiai reakcioknal a modszer érzékenysége miatt
a megfelel preanalitikai feldolgozas rendkiviil fontos: a reakciok csak jol fixalt anyagon adnak
biztosan értékelheté eredményt. A megfeleld fixaltsagi allapot eléréséhez a mitét napjan a
patologiai osztalyra beérkeztetett bélrezekatumok elokészitése (feltdras és atmosas)
elengedhetetlen.

Az immunhisztokémiai reakciok elvégzése a tumor-ép atmenetbdl szarmazo blokkon javasolt,
ilyenkor a megtartott nyalkahartya belsé kontrollként hasznalhato. A reakciok csak miikodo
belsé kontroll (limfocitak és bazalis kripta mirigyhamsejtek) mellett, a tumorsejtek tobb, mint
5%-ban észlelt pozitivitas esetén mindsithet6k megtartottnak. (2,3)

A mismatch repair fehérjék heterodimerizaciojat és a sporadikus/drokletes esetek megoszlasat
figyelembe véve az alabbi folyamatabra szerint értékelhetok a reakciok:



Megtartott (1)

MMR immunhisztokémia

MLH1 és PMS2 kiesett (2)

BRAF mutacio vizsgalat
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BRAF mutans
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MSH2 és MSH6 vagy PMS2
vagy MSH6 kiesett (3)

Vad tipus

(4)

Nincs tovabbi teendd

Genetikai konzultacio és
csirasejtes mutécio vizsgalat

(1) Az elvégzett immunhisztokémiai reakciok alapjan mikroszatellita stabil tumor
(2) MLH1 ¢és PMS2 expresszio kiesett, mikroszatellita instabil tumor. Sporadikus és

orokletes mikroszatellita instabilitas elkiilonitésére BRAF mutacio vizsgalata javasolt.
(3) MSH2 ¢és MSH6 vagy PMS2 vagy MSH6 kiesett, mikroszatellita instabil tumor. Lynch

szindroma gyantja miatt genetikai konzultacio javasolt.

(4) Negativ eredmény esetén 50 évnél fiatalabb beteg, csaladi halmozo6das, >10 polyp vagy
szinkron/metakron tumorok szintén genetikai konzultacio javasolt.

Irodalom

1. Harada, S.; Morlote, D. Molecular Pathology of Colorectal Cancer. Adv Anat Path
January 2020-Volume 27 - Issue 1 - p20-26 doi: 10.1097/PAP.0000000000000247
2. Chen, W., Frankel, W.L. A practical guide to biomarkers for the evaluation of colorectal
cancer. Mod Pathol 32, 1-15 (2019). doi: 10.1038/s41379-018-0136-1
3. CAP - Lawrence J. Burgart, MD; William V. Chopp, MD; Dhanpat Jain, MD; Andrew
M. Bellizzi, MD; Patrick L. Fitzgibbons, MD, FCAP.: Template for Reporting Results
of Biomarker Testing of Specimens From Patients With Carcinoma of the Colon and
Rectum Version: 1.3.0.0 June 2021




