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Uvod: Aspiraéni biopsie tenkou jehlou (FNAB) je nezbytnym diagnostickym néastrojem u
sonograficky suspektnich uzla s naslednym cytologickym zhodnocenim a zafazenim do
nekteré z Sesti kategorii Bethesda System for Reporting Thyroid Cytopathology s riiznym
rizikem malignity. OvSem 15-30 % vzork je zafazeno do neurcitych kategorii 3—5. V téchto
kategoriich je dle doporuceni Evropské tyreoidalni spolec¢nosti z roku 2017 doporuceno vyuzit
molekularné genetickych markert, které mohou slouzit nejen ke zptesnéni diagndzy u
cytologicky nejasnych nalez, ale i k uréeni rozsahu operace a stanoveni progndzy
onemocnéni. Nasim cilem bylo zavést genetickou analyzu hlavnich genti ve vzorcich FNAB.
Metodika: Od roku 2017 jsme geneticky vysetfili celkem 544 vzorkl pacientil s
onemocnénim §titné zlazy. Zavedli jsme postup, pfi kterém u vSech suspektnich vzorki
vySetfujeme nejprve pritomnost mutace V60OE v genu BRAF pomoci alelicky specifické Real
Time PCR. Dle pfitomnosti ¢i nepfitomnosti BRAF mutace a cytologického zhodnoceni
pokracujeme s detekci mutaci v genu TERT pomoci kapilarni sekvenace nebo analyzou
dalSich genli pomoci masivné paralelniho sekvenovani s vyuZitim Thyro-ID panelu. U vzorkt
suspektnich z MTC vySetiujeme mutace v genu RET.

Vysledky: Mutace v genu BRAF, které jsou nejcastéjSimi mutacemi u papilarniho karcinomu,
byly detekovany celkem u 66 pacientli, RAS mutace u 19 pacientii, RET mutace u 2 vzorkl
suspektnich z MTC, u 13 pacientl bylo detekovano preskupeni (7 RET/PTCI1 a 6
ETV6/NTRK3) au 11 pacientli mutace v genu TERT. Z vySetfenych pacientt jich 121
podstoupilo operaci, na jejichz zdkladé¢ byla u vysetfovaciho postupu stanovena senzitivita (86
%), specificita (81 %), prediktivni hodnota pozitivniho testu (86 %) a prediktivni hodnota
negativniho testu (81 %).

Zavér: U pacientl s onemocnénim §titné Zl1azy byla uspéSné zavedena geneticka analyza z
aspiracnich biopsii tenkou jehlou, kterd se v Endokrinologickém ustavu stala jiz rutinni
soucasti vySetieni. Pfispiva nejen k diagnoze, ale i k progndze onemocnéni. Zatimco BRAF,



RET a TERT mutace jsou u FNAB spojeny s téméf 100% rizikem malignity, s agresivnéj$im
chovanim nadoru, horsi prognézou a dle doporuceni spole¢nosti ETA z roku 2017 je u nich
doporuc¢ovana TTE a zvazeni profylaktické disekce uzlin, u detekovanych mutaci v RAS
genech je riziko malignity niz$i a je doporucovana spise lobektomie.
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