
M .  V E R G O B Y  ;  C .  C H A P U S O T  ;  B .  T O U R N I E R  ;  N .  N A D A L  ;  W .  F A R A H  ;  F .  
G H I R I N G H E L L I  ;  C .  G U I B E R T  ;  L M .  D U B O I S  ;  A .  R E M O N D  ;  L .  M A R T I N  ;  

M H .  A U B R I O T - L O R T O N  

PLACE DU NGS EN ROUTINE DANS LA PRISE EN 
CHARGE DIAGNOSTIQUE ET THERAPEUTIQUE 

DES TUMEURS GLIALES  



POPULATION ET ANALYSE  

• Analyse prospective  

• Tumeurs gliales diffuses astrocytaires et oligodendrogliales 

• Grade II à IV  

• 01.01.2020 au 31.12.2020  

• Service de pathologie du CHU de Dijon 

 

• Pour chacun des cas : 
• Un panel IHC (OLIG 2, GFAP, IDH1, ATRX, P53, KI67)  

• Une analyse par NGS 

 

• Une analyse par CGH-array (20 cas)  
 
 



ANALYSE NGS  

• Extraction des acides nucléiques :  
• Tissus congelé : 10 cas  
• Prélèvement inclus en paraffine : 73 cas 

• L’analyse par NGS a été réalisée sur un séquenceur Illumina 
(NextSeq500).  



Tumeurs gliales diffuses  

(83 cas) 

Phénotype astrocytaire  

(9 cas) 

Phénotype oligodendroglial 

(3 cas) 

Phénotype difficile à 
déterminer  

(6 cas) 

Glioblastome IDH – 

(65 cas) 

Classification histologique initiale des tumeurs (OMS 2016) 



RÉSULTATS 



GLIOBLASTOME IDH -  

• Sur les 65 glioblastomes IDH - diagnostiqués  uniquement sur les 
données de l’HES + HIC  on retrouvait en NGS : 

 
Muté  Non muté  % 

Promoteur de 
TERT 

49 16 76 

Gains de copie 
EGFR 

29 36 45 

TP53 16 49 25 

PIK3CA 3 62 4,6 

Aucune mutation 7    (11%) 

Selon l’OMS : 
• Mutations du promoteur de TERT dans 72 % à 90% des cas 
• Amplifications d’EGFR dans 35 % à 45 % des cas 
• Mutation de TP53 dans 28 à 30 % des cas  
• Mutation de PIK3CA dans 5 à 15 % des cas  



PHENOTYPE ASTROCYTAIRE 

• Parmi les 9 cas : 
• 2 cas : morphologie astrocytaire de HG IDH     

 



Tumeurs astrocytaires et oligodendrogliales diffuses Histologie  

       IDH mutant                   IDH mutant                 IDH WT   

      ATRX conservé               ATRX perdu     

 1p/19q  1p19q                  p53 muté 

codélété conservé            

CDKN2A/B 

             CDKN2A/B       CDKN2A/B       

                conservé                         DH  

  

TERT, 

EGFR, 

+7/10 - 

     Nécrose             TERT-mutant            Nécrose  

                                 Amplification EGFR           PEC 

           PEC        ou/et +7/10-   

Diagnostic  

Oligodendrogliome        Astrocytome            Astrocytome           Glioblastome 

    IDH-mutant              IDH mutant               IDH mutant                               IDH WT    

    Grade 2/3             Grade 2/3                    Grade 4                   Grade 4   

2016 

Weller, M., van den Bent, M., Preusser, M. et al. EANO guidelines on the diagnosis and treatment of diffuse 
gliomas of adulthood. Nat Rev Clin Oncol 18, 170–186 (2021).   
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• 3 cas : Astrocytome anaplasique (G3) IDH muté 



Tumeurs astrocytaires et oligodendrogliales diffuses Histologie  

       IDH mutant                   IDH mutant                 IDH WT   

      ATRX conservé               ATRX perdu     

 1p/19q  1p19q                  p53 muté 

codélété conservé            

CDKN2A/B 

             CDKN2A/B       CDKN2A/B       

                conservé                         DH  

  

TERT, 

EGFR, 

+7/10 - 

     Nécrose             TERT-mutant            Nécrose  

                                 Amplification EGFR           PEC 

           PEC        ou/et +7/10-   

Diagnostic  

Oligodendrogliome        Astrocytome            Astrocytome           Glioblastome 

    IDH-mutant              IDH mutant               IDH mutant                               IDH WT    

    Grade 2/3             Grade 2/3                    Grade 4                   Grade 4   

2016 
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2 cas  1 cas  



• 4 cas : tumeur gliale IDH WT problème de grading 

 

 

 

 

 

 

Discordance histologie/imagerie  



 2 cas : NGS : mutation du promoteur de TERT + CGH  : association 7p+/10q- 
 2 cas : CGH association 7p+/10q- 
 

Tumeurs astrocytaires et oligodendrogliales diffuses Histologie  

       IDH mutant                   IDH mutant                 IDH WT   

      ATRX conservé               ATRX perdu     

 1p/19q  1p19q                  p53 muté 

codélété conservé            

CDKN2A/B 

             CDKN2A/B       CDKN2A/B       

                conservé                         DH  

  

TERT, 

EGFR, 

+7/10 - 

     Nécrose             TERT-mutant            Nécrose  

                                 Amplification EGFR           PEC 

           PEC        ou/et +7/10-   

Diagnostic  

Oligodendrogliome        Astrocytome            Astrocytome           Glioblastome 

    IDH-mutant              IDH mutant               IDH mutant                               IDH WT    

    Grade 2/3             Grade 2/3                    Grade 4                   Grade 4   

2016 
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PHENOTYPE OLIGODENDROGLIAL 

• Pour ces 3 cas :   
 

 

 

 

 

+  

CGH-array  



PHENOTYPE DIFFICILE A DETERMINER 

• 2 cas : morphologie astrocytaire IDH  mais ATRX conservé  

 



Tumeurs astrocytaires et oligodendrogliales diffuses Histologie  

       IDH mutant                   IDH mutant                 IDH WT   

      ATRX conservé               ATRX perdu     

 1p/19q  1p19q                  p53 muté 

codélété conservé            

CDKN2A/B 

             CDKN2A/B       CDKN2A/B       

                conservé                         DH  

  

TERT, 

EGFR, 

+7/10 - 

     Nécrose             TERT-mutant            Nécrose  

                                 Amplification EGFR           PEC 

           PEC        ou/et +7/10-   

Diagnostic  

Oligodendrogliome        Astrocytome            Astrocytome           Glioblastome 

    IDH-mutant              IDH mutant               IDH mutant                               IDH WT    

    Grade 2/3             Grade 2/3                    Grade 4                   Grade 4   

2016 



 • 1 cas : morphologie « oligo-like » mais IDH – (IHC)  

 



Tumeurs astrocytaires et oligodendrogliales diffuses Histologie  

       IDH mutant                   IDH mutant                 IDH WT   

      ATRX conservé               ATRX perdu     

 1p/19q  1p19q                  p53 muté 

codélété conservé            

CDKN2A/B 

             CDKN2A/B       CDKN2A/B       

                conservé                         DH  

  

TERT, 

EGFR, 

+7/10 - 

     Nécrose             TERT-mutant            Nécrose  

                                 Amplification EGFR           PEC 

           PEC        ou/et +7/10-   

Diagnostic  

Oligodendrogliome        Astrocytome            Astrocytome           Glioblastome 

    IDH-mutant              IDH mutant               IDH mutant                               IDH WT    

    Grade 2/3             Grade 2/3                    Grade 4                   Grade 4   

2016 

• NGS : Absence de mutation minoritaire d’IDH. 



• 2 cas tumeurs gliales de HG  :  
 problème de diagnostic différentiel :  

 NGS : mutation du promoteur de TERT. Absence de mutation H3-K27M. 
 Glioblastome IDH WT   
 

Localisation intracanalaire  Gliome de la ligne médiane ? GB ?  



• 1 cas : Tumoral vs réactionel  ?  

Lésion d’allure 
tumorale de HG en 

imagerie 

• NGS : mutation du promoteur de TERT  
• CGH : - 
Diagnostic définitif : Gliome malin nécrosé 
  



INTERET DIAGNOSTIC DU NGS  

Phénotype oligo-
dendrogliale  

(3 cas) 

Phénotype astrocytaire  

(8 cas) 

Phénotype difficile à 
déterminer 

(7 cas) 

45 % 
  

(4 cas/9) 

67 % 
  

(4 cas/6) 

2ème intention 
après CGH  



INTERET THÉRAPEUTIQUE DU NGS  

CDKN2A/B 

             CDKN2A/B       CDKN2A/B       

                conservé                         DH  

  

TERT, 

EGFR, 

+7/10 - 

     Nécrose             TERT-mutant            Nécrose  

                                 Amplification EGFR           PEC 

           PEC        ou/et +7/10-   

Diagnostic  

Oligodendrogliome        Astrocytome            Astrocytome           Glioblastome 

    IDH-mutant              IDH mutant               IDH mutant                               IDH WT    

    Grade 2/3             Grade 2/3                    Grade 4                   Grade 4   

2 cas /18  3 cas /18 
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