
Jedes Sarkom  
ist einzigartig: 
FoundationOne®Heme –  
Tumorprofiling bei Sarkomen

Mehr erkennen, besser behandeln.



Sarkome – selten und heterogen 

Wichtige Sarkom-Entitäten1 

Tumoren mesenchymalen 
Ursprungs, welche aus 

dem Binde- und Stützge-
webe hervorgehen.1

Heterogene Gruppe mit 
mehr als 50 Subentitäten.1

Etwa 1 % aller malignen 
Tumoren, aber ca. 20 % der 
pädiatrischen  Krebserkran-
kungen, sind Sarkome.3,4

Jährliche Inzidenz in  
Europa: 5,6/100.0002

Aufgrund des hohen 
medizinischen Bedarfs 

überproportional oft 
umfassend genomisch 

charakterisiert  
(ca. 5 % aller Fälle)*,5

* FMI Data on file, basierend auf 114.200 Tests.

Relatives 5-Jahres-Über-
leben: 50–60 % über alle 
Stadien hinweg6

Sarkome

Rhabdomyosarkome 
Skelettmuskulatur

Angiosarkome 
Blutgefäße

Liposarkome 
Fettgewebe

Gastrointestinale 
Stromatumoren 
GIST

Leiomyosarkome  
Glatte Muskulatur

Osteosarkome  
Knochen

Sarkome sind häufig eine 
translokationsgetriebene Erkrankung
• �Sarkome sind häufig durch spezifische Translokationen oder Amplifikationen innerhalb ihres 

Tumorgenoms gekennzeichnet.7 

• �Eine molekulargenetische Analyse kann bei der Differentialdiagnostik hilfreich sein.

Nutzen eines molekularen Tumorprofilings

Prognose

• �Bestimmung des spezifischen Sarkom-Subtyps 
(Verfeinerung oder Korrektur der Diagnose)

• �Identifikation möglicher zielgerichteter 
Therapieoptionen auf Basis des genomischen 
Tumorprofils

• �Identifikation von klinischer Studien, 
für die sich der Patient aufgrund seines 
molekulargenetischen Profils eignen könnte

• �Bestimmung von Mutationslast des Tumors 
(TMB) sowie Mikrosatelliteninstabilität (MSI)

• �Identifikation prognostischer Biomarker

Therapie

Diagnose

Beispiele für genetische Alterationen, deren Vorkommen im Tumorgenom mit 
spezifischen Sarkom-Subtypen assoziiert sind

GENETISCHE ALTERATION ASSOZIIERTER SARKOM-SUBTYP

CD4/MDM2-Amplifikation Liposarkom

MYOD1-Mutationen Rhabdomyosarkom

KIT, PDGFRA-Mutationen GIST

COL1A1-PDGFB-Fusionen Dermatofibrosarcoma protuberans

FUS-CREB3L2-Fusionen Niedrig malignes Fibromyxoidsarkom

SS18-SSX2-Fusionen Synovialsarkom

EWSR1-WT1-Fusionen Desmoplastischer Rundzelltumor 

EWSR1-FLI1-Fusionen Ewingsarkom



Detektierte Mutationen9
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Mehr als die Hälfte der Alterationen waren klinisch adressierbar9

Keine handlungs- 
relevante Mutation

41 %

In einer Kohortenstudie wurde ein breites Spektrum an Mutationen und 
Translokationen im Sarkom entdeckt9

Kohortenstudie: 5.749 Sarkom-Patienten mit umfassendem Tumorprofiling: 
�ca. 62.000 Mutationen und ca. 1.200 Translokationen detektiert

Studiendaten belegen:  
Ein molekulares Tumorprofiling präzisiert die Diagnose bei Patienten mit Sarkom8

Molekulares Tumorprofiling  
des Sarkoms1

• �Simultane DNA- und RNA-Sequenzierung ermöglicht eine sensitive Erfassung von 
Translokationen. 

• �Das Profiling hilft, schwer zu diagnostizierende Weichgewebstumoren auch bei unklarer 
Morphologie/Histologie diagnostisch besser einer Subentität zuordnen zu können.

• �Neue, bisher nicht beschriebene Alterationen können detektiert werden, was zu einem besseren 
Verständnis der Tumorbiologie führt und die Ermittlung neuer Therapietargets ermöglicht.

* Beispiele für potenziell adressierbare Alterationen10

11 %
Reklassifiziert nach  
molekularem  
Tumorprofiling

Ein molekulares Tumorprofiling kann die 
Diagnose und Therapiewahl bei Sarkomen 
unterstützen8,9

Viele Alterationen sind klinisch adressierbar

Stufe 1:  
FDA-zugelassene 
Biomarker/Wirk-
stoff/Indikation

8 %

Stufe 2:  
Bekannte Bio- 
marker + FDA-/
NCCN-zugelassene 
Wirkstoffe + neue  
Indikationen

9 %

Stufe 3:  
Neue Biomarker 
und Investigational 
Drugs

40 %

Resistenz 
Biomarker

2%

N = 7.564

Die Studiendaten belegen den potenziellen Nutzen eines molekularen 
Tumorprofilings zur Unterstützung der Therapiewahl8–10

10 %

20 %

30 %

40 %
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FoundationOne®Heme kann die 
Diagnose und Therapiewahl bei 
Sarkomen unterstützen
FoundationOne®Heme nutzt modernste Hybrid-Capture-Next-Generation-Sequencing-
Technologie6,11

Kombination von RNA- und DNA-Analyse 
Zur Detektion von Translokationen eignet sich 
vor allem eine Kombination aus DNA- und RNA-
Sequenzierung

Tumormutationslast und Mikrosatelliteninstabilität 
Alle Proben werden auf TMB sowie MSI untersucht, 
um die Entscheidung im Hinblick auf den Einsatz 
einer Immuntherapie zu unterstützen

TMB 
+ 

MSI

Analyse RNA-Ebene  
Untersucht 265 Gene auf RNA-Ebene zur Detektion 
von Genfusionen

Analyse DNA-Ebene 
Überprüft die vier Hauptklassen genetischer 
Alterationen der gesamten kodierenden Sequenz 
von 406 krebsassoziierten Genen und ausgewählte 
Introns von 31 Genen

DNA

RNA

Disclaimer: Therapieentscheidungen liegen in der ärztlichen Verantwortung. Die im Report erwähnten Arzneistoffe sind möglicherweise für bestimmte Patienten 
nicht geeignet. Die Auswahl eines, aller oder keiner der Arzneistoffe liegt vollständig im Ermessen und der Verantwortung des behandelnden Arztes. Roche und 
Foundation Medicine® übernehmen keine Haftung für die Vollständigkeit der im Report zu findenden Informationen. Ein klinischer Nutzen wird nicht garantiert: Roche 
und Foundation Medicine® machen keine Versprechungen und geben auch keine Garantie dafür, dass ein bestimmter Arzneistoff für die Behandlung der Erkrankung 
bei einem Patienten wirksam sein wird bzw. dass eine Substanz mit fehlendem potentiellen klinischen Nutzen auch tatsächlich keinen klinischen Nutzen hat. Eine 
Erstattung wird nicht garantiert. Roche und Foundation Medicine® machen keine Versprechungen und geben auch keine Garantie, dass sie selbst oder eine dritte 
Partei, gleichgültig ob privat oder staatlich, einem Patienten die Kosten für FoundationOne®Heme erstatten werden. 

FoundationOne®Heme kann seltene Genfusionen identifizieren, die mit gezielten 
Therapieoptionen behandelt werden können, wie z. B. NTRK-Fusionen1,9

DNA + RNA

Detektiert  
auch seltene  

NTRK-Fusionen

So erhalten Sie FoundationOne®Heme 

Anforderung FoundationOne®Heme

•	 Anforderung der umfassenden Mutationsanalyse zusammen mit der  
Patienteneinwilligungserklärung beim lokalen Pathologen per  
Überweisungsschein

•	 Unterstützung bei Fragen zum Anforderungsprozess durch die  
TGMP (Teilgemeinschaftspraxis Molekularpathologie Südbayern) 

	 + 49 89 262081721 oder  
	 + 49 89 262081722 oder  
	 penzberg@mpatho.de  

Probenvorbereitung & Versand

•	 Versand der Tumorgewebeprobe durch Ihren lokalen Pathologen

•	 Tumorprobe als FFPE-Gewebeblock oder Gewebeschnitte 

•	 Versand an: 	Teilgemeinschaftspraxis Molekularpathologie Südbayern (TGMP) 
		  Nonnenwald 2, Gebäude 433 
		  82377 Penzberg

 
FoundationOne®Heme Analyse

•	 Sequenzierung und Bioinformatikanalyse im DIN EN ISO 15189-akkreditierten 
Foundation-Medicine-Labor in Penzberg

•	 Abstimmung der gefundenen Veränderungen auf gezielte Therapien oder 
klinische Studien

 
Zustellung Ergebnisbericht

•	 Zustellung des Befunds mit FoundationOne®Heme-Report inklusive  
möglicher Therapieoptionen innerhalb von 10–14 Arbeitstagen per Post  
und verschlüsselter E-Mail 
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Weitere Informationen  
finden Sie hier:

Ausführlicher Bericht erleichtert die klinische 
Entscheidungsfindung

Genetische Signaturen 
TMB- und MSI-Status, welche  
mit einem Ansprechen auf 
Immuntherapien assoziiert sind

Genveränderungen 
Klinisch relevante Veränderungen  
in allen getesteten tumorspezi- 
fischen Genen

Zielgerichtete Therapien für die 
gefundenen Genveränderungen  
Ihres Patienten

Klinische Studien 
Relevante Studien, für die Ihre  
Patienten entsprechend des  
Tumorprofils infrage kommen
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PPAATIENTTIENT
DISEASE Soft tissue sarcoma (NOS) 

NAME 

DATE OF BIRTH 

 SEX 

MEDICAL RECORD # 

PHYPHYSICIANSICIAN
ORDERING PHYSICIAN 

 MEDICAL FACILITY  

 ADDITIONAL RECIPIENT 

MEDICAL FACILITY ID 

 PATHOLOGIST 

SPESPECIMENCIMEN
SPECIMEN SITE 

 SPECIMEN ID 

 SPECIMEN TYPE 

DATE OF COLLECTION  

SPECIMEN RECEIVED 

Biomarker Findings
MicrMicrosatosatellitellite statuse status -- MSI-High
TTumor Mutational Burumor Mutational Burdenden -- TMB-High (40 Muts/Mb)

Genomic Findings
For a complete list of the genes assayed, please refer to the Appendix.

NTRK1NTRK1 A10A107V - subclonal,7V - subclonal,
rrearrearrangangement intrement intron 6on 6††

CD2CD2774 (PD-L1)4 (PD-L1) amplificationamplification
EEGFRGFR amplification - equivamplification - equivocalocal††

PDCD1LPDCD1LG2 (PD-L2)G2 (PD-L2) amplificationamplification
AATRXTRX T158T1582f2fs*2s*244
CCADAD V12V12226I6I
CDKN2A/BCDKN2A/B loslosss
CCTNNA1TNNA1 R55R551Q1Q
EPHA3EPHA3 amplificationamplification
FFANCD2ANCD2 truncation intrtruncation intron 31on 31
FFOOXP1XP1 G433*, amplificationG433*, amplification

JJAK2AK2 amplification - equivamplification - equivocalocal††

KDM4CKDM4C amplificationamplification
MITFMITF amplificationamplification
NONOTTCH1CH1 D18D18770N0N
PPAX5AX5 loslosss
PPCLCLOO A915S - subclonalA915S - subclonal††

PRKDCPRKDC T12T12669M9M
PPTPN11TPN11 V428MV428M
SMARSMARCCA4A4 G1232DG1232D
TP53TP53 R2R273H, R1773H, R175H5H
ZMZMYYM3M3 rrearrearrangangement eement exxon 17on 17

† See About the Test in appendix for details.

1515 TTherherapieapies with Clinical Benes with Clinical Benefitfit

00 TTherherapieapies with Lack os with Lack of Rf Reesponsesponse

2244 Clinical TClinical Trialsrials

BIOMARKER FINDINGSBIOMARKER FINDINGS THERAPIES WITH CLINICAL BENEFITTHERAPIES WITH CLINICAL BENEFIT
(IN P(IN PAATIENT’TIENT’S TUS TUMOR TYPE)MOR TYPE)

THERAPIES WITH CLINICAL BENEFITTHERAPIES WITH CLINICAL BENEFIT
(IN O(IN OTHER TUTHER TUMOR TYPE)MOR TYPE)

Microsatellite status - MSI-High

10 T10 Trialsrials see psee p.. 2277

Pembrolizumab Atezolizumab

Avelumab

Cemiplimab-rwlc

Durvalumab

Nivolumab

Tumor Mutational Burden - TMB-High (40
Muts/Mb)

10 T10 Trialsrials see psee p.. 2929

none Atezolizumab

Avelumab

Cemiplimab-rwlc

Durvalumab

Nivolumab

Pembrolizumab

PATIENT TUMOR TYPE

Soft tissue sarcoma (NOS)
REPORT DATE

TRF#
ABOUT THE TESABOUT THE TESTT FoundationOne®Heme is a comprehensive genomic profiling test
designedto identifygenomic alterations within hundreds of cancer-related
genes in hematologic malignancies, sarcomas, and pediatric cancers.

Electronically signed by Jo-Anne Vergilio, M.D. | Jeffrey Ross, M.D., Medical Director, , M.D. |  | 
Foundation Medicine, Inc. | 1.888.988.3639
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Mehr erkennen, besser behandeln.


