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FICHE MEDICALE

Pathologie Analyse

Tumeur Stromale Gastro-Intestinale| KIT et PDGFRA / mutations
(GIST)

But : Diagnostic et théranostic

Confirmation du diagnostic de tumeur stromale gasttestinale (GIST) et/ou prédiction d

la réponse tumorale aux inhibiteurs de réceptewosiye kinase (RTK). Le diagnostic repose

avant tout sur I'histologie et 'immunohistochimie.

Indications

Analyse nécessairel) Patients ayant une suspicion de GIST, malsi€igative en
immunohistochimie quel que soit le stade, 2) Ptiatteints de GIST & un stade avancé
(non résécable ou métastatique) avant traitemenhpibiteur de RTK. 3) Traitement
adjuvant des patients opérés a risque signifidatifechute.

Analyse recommandée

Analyse exploratoirel) Patients ayant une indication de traitementd@ivant pour GIST,
2) Patients ayant une GIST de faible ou tres faiBue de malignité, 3) Patients
développant une résistance secondaire a un traitggae RTK.

Recommandations géneérales concernant les préleventen

ATTENTION : ces informations restent générales et le demamtianalyses doit se référe

aux « Bon de demande et Fiche d’informations puatg» avant d'envoyer son échantillon.

» Prélévements tumoraux (piéce opératoire ou biopsiafitif ou métastase.

» De préférence sur blocs de tumeur congelée, maisisesouvent possible égaleme
sur tumeur fixée en formol tamponné pendant moag&h.

» Contrdle histologique indispensable de la celltdadie I'échantillon tumoral.

Principales techniques utilisées et validées

ATTENTION : ces informations restent générales et chagaelsihalyse peut utiliser d
techniques qui lui sont spécifiques (cf Fiche diimfiations pratiques).

1. Screening (LAPP, DHPLC, HRM,...) des mutationsgkss fréquentes.
2. Séquencage des produits d'amplification des exph&,9.3 et 17 d&IT et 12, 14 ef
18 dePDGFRA.

Délai moyen de rendu de résultat
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7-14 jours

Informations complémentaires

Diagnostic de GIST KIT négative en immunohistockimia recherche de mutation #&T
et PDGFRA est nécessaire pour confirmer le diagnostic (aunsed'expert) (Casali & Bla
2010).

Remarque : I'immunohistochimie avec I'anticorps DO@st également recommandée.
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Traitement par RTK de patients atteints de GISThega: la recherche de mutation de K
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et PDGFRA est nécessaire car :

1. En cas de présence d'une mutation AY502_503 denl'&de KIT, les patient
recevant une posologie de 800mg/j ont une survie peogression significativement
plus longue que ceux recevant la dose usuell®dmg/|.

2. La mutation D842V de l'exon 18 de PDGFRA induit udsistance in vitro a
I'imatinib, et cela est probablement égalemertatein vivo.

3. Les patients ayant une mutation de I'exon 11 de 4T une meilleure réponse| a
I'imatinib que les autres patients.

[72)

Traitement par RTK en adjuvant de patient opérés ST localisée Des données ont été
présentées a 'ASCO 2010 (Corless et coll.) suggénae le bénéfice du traitement adjuvant
était significatif pour les patients ayant une niotes de I'exon 11 de KIT, mais pas pqur
ceux ayant une mutation de I'exon 18 de PDGFRA.
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