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1. DIAGNOSI

Settembre 2003: diagnosi di leiomiosarcoma (massa pelvica di 18 cm)

09/2003

NEOPLASIA A CELLULE FUSATE PELVICA/TRATTO GASTROENTERICO:

1. Escludere neoplasia epiteliale e melanoma
2. Mesenchimale: GIST

    Leiomioma
    Leiomiosarcoma
    Schwannoma
    Fibromatosi desmoide
    PEComa
    …
    

MORFOLOGIA
IMMUNOISTOCHIMICA
BIOLOGIA MOLECOLARE



MORFOLOGIA

GIST: neoplasia a cellule fusate e/o epitelioidi

Jason L. Hornick: Practical soft tissue pathology: a diagnostic approach, 2nd edition. 



PECOMA

LEIOMIOSARCOMA

SCHWANNOMA

FIBROMATOSI DESMOIDE

MORFOLOGIA

Jason L. Hornick: Practical soft tissue pathology: a diagnostic approach, 2nd edition. 



IMMUNOISTOCHIMICA

GIST
DOG1 98%
CD117 (cKit) 95%

CD34: 70%

Caldesmone: 80%
Actina m. liscio: 30%
Desmina: 3%

Proteina S-100: 20%



FIBROMATOSI DESMOIDE

PECOMA

LEIOMIOSARCOMA

SCHWANNOMA

Actina, desmina, caldesmone: +
DOG1, CD117, S100: -

S100, SOX10: +
DOG1, CD117, actina, desmina, 
caldesmone: -

Beta-catenina: +
DOG1, CD117, S100, caldesmone, 
desmina: -
actina, CD34: +/-

DOG1, CD117, citocheratine: -
actina, desmina, HMB45, MelanA: +
Caldesmone, S100: -/+

IMMUNOISTOCHIMICA

Jason L. Hornick: Practical soft tissue pathology: a diagnostic approach, 2nd edition. 



CD117 (cKit)

IMMUNOISTOCHIMICA

Jason L. Hornick: Practical soft tissue pathology: a diagnostic approach, 2nd edition. 



BIOLOGIA MOLECOLARE

ANALISI MUTAZIONALE

KIT 75%
PDGFr alfa 10%

KIT/PDGFRA wild type 15%
 SDH deficient (SDHA, SDHB, SDHC, SDHD)
 BRAF
 NF1
 NTRK1, NTRK2, NTRK3

Mutazione dell’esone 11 di KIT: 
K558_E562del



2. FATTORI PROGNOSTICI

09/2003

GIST ad alto rischio 

Dimensioni: 18 cm 
Conta mitotica: 12/5 mmq



2. FATTORI PROGNOSTICI

09/2003

Mutazione dell’esone 11 di KIT: 
K558_E562del



3. FATTORI PREDITTIVI

Mutazione dell’esone 11 di KIT: K558_E562del

09/2003
Jason L. Hornick: Practical soft tissue pathology: a diagnostic approach, 2nd edition. 



4. RIVALUTAZIONE DEL MATERIALE

2010: analisi mutazionale sul nuovo campione chirurgico 

09/2003

Mutazione dell’esone 11 di KIT: p.K558_E562del
+
Mutazione dell’esone 17 di KIT: p.N822K



Grazie per l’attenzione
Elena Di Blasi, Fondazione IRCCS Istituto Nazionale dei Tumori, Milano
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