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AIEOP.. _in Lab
SARGEN-ITA e GENOM-ACT

c AIEOP sl htieleM Anctse sl Tt = [ IXRXRIIGM
SAR-GEN_ITA GENOM-ACT
(Trial ID: NCT04621201) P.1. Franca Fagioli

P.l. Franca Fagioli _
* Studio multicentrico di profilazione genomica

* Studio multicentrico di profilazione genomica * Prima diagnosi e recidiva per i sarcomi dell’'osso
* Osteosarcoma, S.Ewing, S.Sinoviale * Recidive per tutti gli altri tumori solidi
* Prima diagnosi o recidiva (escluso neuroblastoma)
* Eta: 0-24 anni * Eta: 0-30 anni
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INTRODUZIONE
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WORKFLOW
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OVERVIEW

Pazienti inclusi nello studio SARGEN-ITA =96
Pazienti inclusi nello studio GENOM-ACT* = 55
Totale dei pazienti inclusi =151

Linee primarie arrivate al 10° passaggio:
SARGEN-ITA =18
Campioni “Fresh Sarcoma” SARGEN-ITA =63 GENOM-ACT = 1
Campioni “Fresh Sarcoma” GENOM-ACT* =7
Campioni “Fresh Sarcoma” totali =70

Linee primarie che hanno formato sferoidi:
SARGEN-ITA =13
Biopsie in coltura SARGEN-ITA = 42 GENOM-ACT = 3
Biopsie in coltura GENOM-ACT* = 5
Biopsie in coltura totali = 47

*fino al 15/05/2026
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OIRM_ES_01

Linea derivante da una metastasi polmonare
di una paziente con Sarcoma di Ewing

Curva di crescita OIRM_ES_01
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OIRM_ES_01 Linea non

presente in

ANALISI DEGLI STR Cellosaurus

Original Tumor
o - R n - L § R - b o — - ' Microsatellite Primary Tumor OIRM_ES 01
- AMEL XX XX
= D8S1179 14,16 14,16
- || I‘ D21s11 29231 29231
I J | | | D75820 7.82 7.82
' - — o — - ! CSF1PO 12 12
D351358 152 152
OIRM_ES_01 THO1 83 83
= o = 1! r— —— D13S317 11 11
- D16S539 11 11
] D251338 2325 2325
= | D195433 102,132 102,132
I 1 || J{ VWA 152,17 152,17
[ ol T Badan - T ‘ TPOX 7.8 8
J S D18s51 12,14 12,14
Dssgls 11,13 11,13
FGA 222,242 222,242

Analisi degli STR tra tumore primario
e linea tumorale 2D
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Immunoistochimica
R P AT R T

Immunoistochimica
della linea 2D per
FLI1

Immunoistochimica
della linea 3D per
FLI1
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OIRM_ES 01
Sequencing

EWSR1

v

E stata confermata la presenza della
fusione EWSR1::FLI1 e della
mutazione frameshift nel gene STAG2
(exon14:¢.1393 1393delinsGT) anche
nelle linee 2D e 3D.

STAG2
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OIRM_ES 01
Sequencing

Numero di copie ; { m d;pmphm.m

OIRM_ES_01 OIRM_ES_01 | OIRM_ES_01 et ST e 2/‘{"71?.\ y

Tumore primario | Linea 2D Linea 3D ¥ v/
FH 16 20 11
AKT3 16 20 11
Gene | PIK3CB2 16 20 11
DDR2 16 20 11
NTRK1 16 20 11

Oncogenic — Gain of Function | | Likely Oncogenic — Likely Gain of Function

\ )

Cell Growth ‘

Inhibition of

Cell Proliferation

and
"\ | Promotion of Cell Survival
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OIRM_ES_01
Analisi RNA-seq
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OIRM_ES 01
Analisi RNA-seq
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CONCLUSIONI

-~

Grazie ai trial clinici SAR-GEN_ITA
e GENOM-ACT, non solo é
possibile avere una banca di dati
clinici dei pazienti, ma anche una
banca di linee cellulari derivanti da
tumori primari.

Importanza nel generare
e caratterizzare nuovi
modelli, soprattutto per i
tumori rari.

OIRM_ES_01 & una linea tumorale
primaria stabilizzata che conserval il

profilo genomico del tumore da cui
deriva.

Possibilita di essere
utilizzate per ulteriori
studi, sia in vitro che in

Vivo.

Disponibilita di queste
linee tumorali per la
comunita scientifica.
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