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Was hat personalisierte Medizin mit Pathologie zu tun?

 Tumorzellen werden auf Mutationen untersucht, die ein Ansprechen auf zielgerichtete Therapie 
charakterisieren

 Beispiel Lungenkrebs: zur Zeit gibt es zugelassene Therapieoptionen für ca. 18‐19% der Patienten 
mit fortgeschrittenem nicht‐kleinzelligen Lungenkrebs: 

EGFR
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ROS1
1%

BRAF
3%‐ TKIs für EGFRmutierte NSCLC

Gefitinib, Erlotinib, Afatinib; Osimertinib

‐ TKI für EGFR T790M mutiertes NSCLC
Osimertinib (Feb. 2016)

‐ TKIs für ALK‐positive NSCLC
Crizotinib, Ceritinib, Alectinib (Feb. 2017)

‐ TKI für ROS1‐positive NSCLC
Crizotinib (August 2016)

‐ TKI für BRAF V600 mutiertes NSCLC
Dabrafenib/Trametinib (April 2017)
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Personalisierte Medizin und Pathologie – Beispiel Lunge
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Mutationsanalysen für personalisierte Therapie:
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Befundung der molekularpathologischen Diagnostik
Befundstruktur: der molekularpathologische Befund wird als Nachtragsbericht in den morphologisch‐
histologischen Gesamtbefund integriert.

 Welche Bausteine müssen im Befund enthalten sein?
‐ Patientendaten
‐ Material, Tumorzellgehalt 
‐ Beschreibung des Tests: Verfahren, Kits, Geräte
‐ Testergebnisse:  mutierte Gene

Beschreibung der Mutation
Konsequenz der Mutation
Therapieempfehlung

‐ evtl. Abbildungen und Anhänge
aber: es gibt keine einheitliche, vorgeschriebene Befundstruktur, die Befunde
sind narrativ

 Abschluss der Befundung: zusammenfassende Beurteilung durch den Pathologen
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Befundung der molekularpathologischen Diagnostik
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Befundung der molekularpathologischen Diagnostik
 Beschreibung molekularer Tests: keine Standards der Nomenklatur

 unterschiedliche Bezeichnungen für das Verfahren der Mutationsanalyse von Codon V600 
des BRAF Gens beim Melanom

‐ erschwert die Vergleichbarkeit von Befunden 
‐ erschwert die Datenerfassung ( gemeinsame Datenbanken zu Forschungszwecken!)

Treece et al., Arch Pathol Lab Med 2017
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Befundung der molekularpathologischen Diagnostik
 Beschreibung der Testergebnisse: es werden unterschiedliche Merkmale von Varianten beschrieben

modified from Li et al., J Mol Diagn 2017
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Befundung der molekularpathologischen Diagnostik – IST und SOLL?

Simpson et al., Arch Pathol Lab Med 2015
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Fazit, Ziele und Projektplan
 es gibt derzeit in Deutschland keine einheitliche Befundstruktur innerhalb der genetischen

Diagnostik bei onkologischen Erkrankungen
 im Projekt GENeALYSE soll eine standardisierte und interoperable Grundlage für die Befundung

erarbeitet werden
 Ziel ist die Bereitstellung eines Implementierungsleitfadens zur Standardisierung der Ergebnis‐

übermittlung

Vorgehen
 Analyse der IST Situation bei Expertentreffen

‐ Klinische Fragestellung und Anforderung
‐ Übermittlung von Anforderung und Probenmaterial
‐ Probeneingang
‐ Befunderhebung
‐ Befunderstellung und ‐Übermittlung

 Erstellung einer SOLL‐Konzeption
‐ Diskussion und Finalisierung in gemeinsamen Expertentreffen


