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Rodepeter et al. Die Pathologie 2023
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Rodepeter et al. Die Pathologie 2023
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Wie lassen sich Tumormutationen messen?
NGS Panel Sequencing als Standardmethode

https://microbenotes.com/whole-exome-sequencing/

NGS Panel sequencing

30 bis 500 Gene; 0.05% der DNA

oder

Somatische Testung

(=Tumormutationsanalyse)

Pathologie
Bei Panel-NGS:

keine Unterscheidung zwischen

Tumor- und Keimbahnmutationen;

alle Mutationen werden berichtet

Liquid biopsy (ctDNA im Plasma)

Spezielle Probenröhrchen

(=Tumormutationsanalyse)

Pathologie

Blutzellen (Keimbahntestung)

Humangenetik

(nur Keimbahnmutationen)

oder
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https://microbenotes.com/whole-exome-sequencing/

Whole Exome Sequencing

(und Whole Genome Sequ.)
und

Zwei separate Sequenzierungen (Tumor und Normalgewebe)

Somatische Testung

(=Tumormutationsanalyse)

Pathologie

Bei WES/WGS:

ohne Keimbahnveränderungen

Blutzellen

(Keimbahntestung)

Humangenetik

zusätzliche Keimbahnveränderungen

(evtl. auch therapeutisch relevant)

beide Proben werden benötigt
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Indikationsstellung für molekulares Tumorboard (MTB)

PIK3CA-Mutationen

ESR1 Mutationen

BRCA1,2-Mutationen

erweiterte

Mutationsdiagnostik

(MTB)

Molekulare

Standarddiagnostik

AKT-Mutationen

Molekulares

Tumorboard (MTB)

• Spezialisierte Diagnostik

• DNPM-Standards

• Kooperationspartner für 

onkologischen Zentren

Klinische Indikationsstellung
1. fortgeschrittene oder prognostisch

ungünstige onkologische Erkrankung oder
seltener Tu. ohne Standard-Tx

2. Pat. ist grundsätzlich für systemische
Therapie geeignet.

3. Zwei klinische Situationen:
a) zugelassene Therapien mit 

molekularer Testung kommen in Frage 
(Ziel: companion diagnostic) – 
Bestandteil der Organtumorkonferenz

b) Die Standardtherapien ohne Aussicht 
auf Verlängerung des Überlebens (Ziel: 
individualisierte Therapie bei mol. 
Target)
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Indikationsstellung für molekulares Tumorboard (MTB)
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• Spezialisierte Diagnostik

• DNPM-Standards

• Kooperationspartner für 

onkologischen Zentren

Indikationsstellung für personalisierte 
Onkologie im Gesundheitssystem:

1) kein NGS über DRGs möglich

2) ambulante Optionen:

a) NGS aus Praxis/MVZ über Patho-MVZ 
mit Überweisungsschein

b) NGS über ASV (Beitritt der  Pathologie
zur ASV für Molpatho-Tests; formaler
Akt, ca. 4 Wochen; danach ASV-Ü-
Schein möglich) 

3) NEU: Modellvorhaben GenomSeq



Ablauf personalisierte Diagnostik im molekularen Tumorboard
klinische Interpretation immer im Gesamtkontext

Archer/IDT Complete Solid Tumor 
Panel, Illumina NGS (NovaSeq)

430 genes, MSI, TMB
(breast, colorectal, gastric, 

pancreatic, lung, melanoma, 

CNS, and others)
Auswahl FFPE Gewebe:

• die neueste Tumorprobe
• ESR1: Proben nach Therapie
• ggf. neue Biopsie
• NGS geeignet

Indikationsstellung im 
Organ-Tumorboard

Molekularpathologie
• NGS-Sequencing
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GBG MTB – Part 1 (PADMA, AMICA, Desiree)
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This presentation is the intellectual property of GBG.

MOMENTUM – NGS substudy

Archer/IDT Complete Solid Tumor 
Panel, Illumina NGS (NovaSeq)

430 genes, MSI, TMB
(breast, colorectal, gastric, 

pancreatic, lung, melanoma, 

CNS, and others)



Momentum NGS Profiling



MOMENTUM and COGNITION-GUIDE

Andreas Schneeweiss, Peter Lichter

Verena Thewes - NCT /DKFZ

430 genes, MSI, TMB
(breast, colorectal, gastric, 

pancreatic, lung, melanoma, 

CNS, and others)



Personalisierte Medizin funktioniert in der Praxis

SAFIR-02 Studie 
André et al., Nature, 2022

Tarawneh, …. Mack , Cancers, 2022

“the first 100 pts”: 109 pts tested

30% personalized treatment

matched Tx

matched Txmatched Tx

p<0.001

p=0.0321 p=0.0014

Gremke et al, Cancers 2024

gynecological cancer 2018-2023

N=84, 27% personalized treatment
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State-of-the-art: klinische Diagnostik

▪ MTB als Bestandteil der Regelversorgung

▪ großes NGS-Panel >1MB
– “so früh wie möglich” bei klinischer Indikation

– Kooperation mit zertifiziertem ZPM

▪ Ausweitung liquid biopsy Diagnostik

▪ Klassische MTB Diagnostik im ambulanten
Setting oder in der ASV

▪ WES im Modellvorhaben
Genomsequenzierung

Aktuelle Forschung – GBG Netzwerk

▪ GBG: MOMENTUM Registerstudie
– Register für therapieresistente MammaCas

▪ SATURN3 Projekt: Tumorheterogenität
als wichtigstes Problem in der 
Onkologie

Bedeutung von Tumormutationen – aktueller Stand

GBG MTB Projekt
MOMENTUM – postNACT

Fokus TNBC oder HER2+BC
Verknüpfung mit COGNITION-Guide
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