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EXTRARENALNIHO MALIGNIHO
RHABDOIDNIHO TUMORU

SOUHRN

Extrarendlni maligni rhabdoidni tumor (EMRT) je velice vzacny agresivni a rychle progredujici né-
dor détského véku. Prognéza je infaustni, mortalita dosahuje 80 %. Autofi prezentuji kazuistiku no-
vorozence s extrarendlnim malignim rhabdoidnim tumorem horniho vicka. EMRT byl diagnostikovén
na zdkladg histologického vy3etieni. Tato kazuistika upozoriiuje na klinické projevy, nélezy zobra-
zovacich metod a obtize pii diagnostice. Cilem je poukézat na dolezitost zaclenéni EMRT do dife-
rencialni diagnostiky détskych agresivnich lézi.

Kli¢ova slova: maligni rhabdoidni tumor, détsky vék, diagnostika

SUMMARY
Eye Manifestation of Extrarenal Malignant Rhabdoid Tumour

Extrarenal malignant rhabdoid tumour (EMRT) is very rare and aggresive childhood neoplasm with
a rapid progression. The prognosis is still very poor with 80 % mortality rate. We report a case of
a newborn baby with extrarenal malignant rhabdoid tumour of an upper eyelid. An EMRT was dia-
gnosed based on the histological examination. This case report highlights the clinical presentation,
radiological features and difficulty in diagnosis. The purpose is to underline the importance of its
inclusion in the differential diagnosis of any aggresive lesion in a child.

Key words: malignant rhabdoid tumour, childhood, diagnostic process
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Klinicky obraz ukazoval polotuhy pro-
minujici Gtvar levého horniho vicka, veli-
kosti asi 2 cm (obr. 1). Bulbus byl intaki-
ni, bez deviace. Nélez na prednim seg-
mentu i fundu nevykazoval patologické

uvoD

Maligni rhabdoidni tumor (MRT) je vzéc-
ny, vysoce maligni nador détského véku.
Jako samostatné jednotka byl klasifikovan
vroce 1978 (1, 2). Jeho tkérovy pivod za-
tim neni upfesnény, rovnéz nebyl stanoven
lécebny protokol (2). Nador se vyskytuje
ve tfech hlavnich lokalizacich: v ledving,
v centrélnim nervovém systému a v mék-
kych tkanich. Velice &asn& metastézuje
a i navzdory kombinované terapii dosahu-
je mortalita 80% (1). Podskupinou MRT je
extrarendlni maligni rhabdoidni tumor
(EMRT).

KAZUISTIKA

Autofi popisuji kazuistiku novorozence
Zenského pohlavi, ktery byl ihned po naro-
zeni preloZen na novorozenecké oddéleni
FN Brno pro suspekini hemangiom levého
horniho vi¢ka. Rodinnd anamnéza byla
bez pozoruhodnosti, dité pochdzi ze 6. fy-
ziologické gravidity.

Rk

Obr. 1. Stav 2. den po narozeni.
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zmény. Bylo vysloveno podezfeni na he-
mangiom levého horniho vi¢ka. lhned
jsme provedli vyZetfeni MR (obr. 8) a UZ.
Obég vysetteni sv&d¢ila pro hemangiom
horniho vicka.
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Obr. 4. Stav 1. den po operaci.

Proto jsme nasadili adekvétni terapii
pro hemangiom — perordlni lé¢ba pro-
pranololem a kortikoidy. Pro progresi
Gtvaru byl aplikovén DepoMedrol 40 mg
inj. do Gtvaru, 3 bolusy SoluMedrolu i.v.
a byla zahéjena salvage terapie pro dg-
ti s rychle progredujicimi hemangiomy
(1x Avastin, 1x Taxol i.v.)

V diferencidlni diagnostice jsme uva-
Yovali o dvou hlavnich diagnozach: kon-
genitalni hemangiom a sarkom. Protoze
klinicky pokragovala progrese (obr. 2)
a nové se objevilo i krvaceni z Gtvaru
bylo provedeno vy3etieni pozitronovou
emisni tomografii, které ukazalo 3ireni
do o¢nice a zvysenou metabolickou ak-
tivitu, které byla v pasmu malignity. Pro-
vedli jsme kontrolni UZ a MR vy3etteni
(obr. 9, 10, 11), kterd zobrazila vyraz-
né zvétieni a progresi maligniho Gtvaru.

Konzervativni terapie byla nedspés-
nd, lozisko velmi rychle rostlo a promi-
novalo (obr. 3), postupn& uzavielo oéni
$térbinu a utlagovalo levou nosni dirku.
Proto jsme indikovali biopsii z kranidlni
&asti v misté¢ nadoénicového oblouku

Obr. 5. Stav 2. den po operaci.

a histologické vyset¥eni. Predbézny vy-
sledek histologického vysetieni ukazoval
na juvenilni kongenitélni fibrosarkom.
Nésledné byl indikovén chirurgicky vy-
kon: vé&tsinové margindlini resekce tumo-
ru a rekonstrukce horniho vicka (¢ésted-
né posunem mékkych tkani s parcidlni
rekonstrukci konjunktivy a tarzalni plo-
ténky a do¢asnym prekrytim horniho vié-
ka umélym koznim krytem do definitiv-
niho stanoveni biologické aktivity nado-
ru) (obr. 4, 5, 6).

Koneény vysledek histologie z reseko-
vaného tumoru znél EMRT. Vstupni sta-
ging onemocnéni byl bez prokazu vzdé-
lenych lozisek nemoci. MR mozku a or-
bit neprokazalo méfitelné reziduum tu-
moru. Celot&lové MR a celotélova scinti-
grafie skeletu byly bez patologického lo-
Ziska zvysené aktivity. Proto onkologové
zahijili lé¢bu dle protokolu Evropské pe-
diatrické spole¢nosti pro sarkomy mék-
kych tkani z roku 2005 (NRSTS EpSSG
2005), ktery zahrnuje chirurgickou re-
sekci, chemoterapii a radioterapii. Che-
moterapie zahrnovala 10 blokd aplika-

ce cytostatik: Vincrystin, Doxorubicin,
Cyclofosfamid a Cyclofosfamid, Carbo-
platina, Etoposid. Vzhledem k nutnosti
co nejrychlejsiho zahdjeni chemoterapie
jsme upustili od rekonstrukce horniho
vicka slozit&jsi metodou a umély kozni
kryt byl nahrazen rotagnim posunem ko-
e z levé tempordlni krajiny s ponechd-
nim funkén& némého kolobomu medial-
n&. Hojeni probihalo bez zasadnich
komplikaci, kolobom se postupné stabi-
lizoval a dit& se nauéilo pFizpisobovat
pohyby bulbu dle osvétleni, pokud neni
oko prekryto.

Radioterapie vzhledem k véku, moz-
nym nezddoucim G&inkim a vzhledem
k celkové remisi onemocnéni nebyla pro-
vedena.

Nase pacientka je nyni 10 mésict po
rekonstrukci horniho vicka a 2 mésice
od ukonéeni chemoterapie. Jeji celkovy
stav je priznivy, lokdlni nélez je po plas-
tickych operacich z kosmetického pohle-
du relativng uspokojivy (obr. 7). O&ni
§térbina je mensi s vyraznym kolobo-
mem horniho vicka, ktery postihuje az
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Obr. 6. Stav po rekonstrukei horniho vicka.

75 % vicka. Proto musime predchézet
vzniku expoziéni keratitidy aplikaci lub-
rikancii. Bulbus je v hypotropii, hybnost
bulbu je omezena pfi pohledu nahoru.
Spojivka je lehce hyperemicka, viditelna
&ast rohovky je hladkd, ¢ird. Definitivni
redeni rekonstrukce horniho vicka zatim

neni plénovéno. Prognéza do budoucna
ie viak podle literarnich Gdajo infaustni.

Obr. 7. Stav 10 mésich po operaci.

DISKUSE

Maligni rhabdoidni tumor byl popsan
jako samostatné klinické jednotka v roce
1978 (1, 2), do té doby byl zamérovén

s jinymi onkologickymi onemocnénimi

podle svoji lokalizace. Jeho tkériovy po-
vod nenf stéle upfesnény (2).

Stanoveni diagnézy je obtizné i vzhle-
dem k jeho velmi malé incidenci (inciden-
ce rate 0,1 na milion déti za rok — toto
&islo se viak povazuje za podhodnocené
préavé pro naroénou diagnostiku). Je zalo-
¥ena predeviim na histologii, imunohisto-
chemii a molekularni genetice (2).

Zobrazovaci metody ném nedokazi di-
agnézu presné uréit. Pro raritni vyskyt
EMRT nejsou zndmy charakteristické radi-
ologické rysy. V nasem piipadé na zékla-
d& MR a UZ vy3etieni nebylo mozno roz-
ligit hemangiom, sarkom, EMRT.

Histopatologickd diagnostika je zalo-
¥ena na pFitomnosti charakteristickych
bun&énych znakd. Jsou to velké ovélné
az polygondlni buiky s mnozstvim eozi-
nofilni cytoplazmy, velkym vezikularnim
jadrem s prominujicimi jadérky a fila-
mentéznimi cytoplazmatickymi inkluze-
mi. Imunohistochemicky je dolezité po-
zitivni imunoreaktivita na vimentin, cyto-
keratin a epitelidIni membrénovy anti-
gen (1).

Obr. 8. MR mozku - 2. den po narozeni, velikost Gtvaru 10 x 4 x 6 mm.

Obr. 9. MR mozku — 22. den po narozeni, velikost Gtvaru 47 x 42 x 59 mm.

Obr. 10. MR mozku — 22. den po narozeni.

Obr. 11. MR mozku - 29. den po narozeni.
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Molekularni genetika odhalila mutaci ge-
nu INI T/SMARCB 1. Tento gen kéduje pro-
tein, ktery ma funkci nédorového supreso-
ru. Je sou¢asti komplexu BAF, ktery hraje
dolezitou roli v bun&ené proliferaci a dife-
renciaci, v bun&énych antivirovych aktivi-
téch a inhibici tvorby nédord. Defekty genu
INI 1 jsou spojeny s rhabdoidnimi nédory.
INI' 1 gen leZi na chromosomu 22, v lokusu
22q11 (3, 4). U nasi pacientky dostupnymi
molekulérné genetickymi metodami znéma
mutace nebyla prokézéna.

Jednotnd légebnad strategie pro EMRT
stale chybi. Pacienti jsou lé¢eni podle
roznych terapeutickych protokold vzhle-

dem k lokalizaci nadoru. Ve vét3ing pfi-
padi se kombinuje chirurgicka resekce,
radioterapie a chemoterapie. Navzdory
kombinované terapii je preziti paciento
s malignim rhabdoidnim nédorem mék-
kych tkéni v prvnich 5 letech pod 20-30 %
(2).

ZAVER

Extrarendlni maligni rhabdoidni tumor
je vzécny agresivni tumor s infaustni pro-

gndézou. Mize se vyskytovat v kterékoliv
&asti lidského téla. Lécba je malo efektivni
a progndza je nepfiznivd v porovndni s ji-
nymi détskymi nddorovymi onemocnéni-
mi. V diferencidlni diagnostice hemangio-
mu a agresivnich détskych 1ézi je nutno
pamatovat i na raritni onemocnéni jako je
EMRT, protoZe zobrazovaci metody zatim
nedokézi specificky diferencovat tuto ma-
lignitu.
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