
ÚÚVVOODD

Maligní rhabdoidní tumor (MRT) je vzác-
n˘, vysoce maligní nádor dûtského vûku.
Jako samostatná jednotka byl klasifikován
v roce 1978 (1, 2). Jeho tkáÀov˘ pÛvod za-
tím není upfiesnûn˘, rovnûÏ nebyl stanoven
léãebn˘ protokol (2). Nádor se vyskytuje
ve tfiech hlavních lokalizacích: v ledvinû,
v centrálním nervovém systému a v mûk-
k˘ch tkáních. Velice ãasnû metastázuje
a i navzdory kombinované terapii dosahu-
je mortalita 80% (1). Podskupinou MRT je
extrarenální maligní rhabdoidní tumor
(EMRT). 

KKAAZZUUIISSTTIIKKAA

Autofii popisují kazuistiku novorozence
Ïenského pohlaví, kter˘ byl ihned po naro-
zení pfieloÏen na novorozenecké oddûlení
FN Brno pro suspektní hemangiom levého
horního víãka. Rodinná anamnéza byla
bez pozoruhodností, dítû pochází ze 6. fy-
ziologické gravidity. 

Klinick˘ obraz ukazoval polotuh˘ pro-
minující útvar levého horního víãka, veli-
kosti asi 2 cm (obr. 1). Bulbus byl intakt-
ní, bez deviace. Nález na pfiedním seg-
mentu i fundu nevykazoval patologické

zmûny. Bylo vysloveno podezfiení na he-
mangiom levého horního víãka. Ihned
jsme provedli vy‰etfiení MR (obr. 8) a UZ.
Obû vy‰etfiení svûdãila pro hemangiom
horního víãka. 
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SOUHRN
Extrarenální maligní rhabdoidní tumor (EMRT) je velice vzácn˘ agresivní a rychle progredující ná-
dor dûtského vûku. Prognóza je infaustní, mortalita dosahuje 80 %. Autofii prezentují kazuistiku no-
vorozence s extrarenálním maligním rhabdoidním tumorem horního víãka. EMRT byl diagnostikován
na základû histologického vy‰etfiení. Tato kazuistika upozorÀuje na klinické projevy, nálezy zobra-
zovacích metod a obtíÏe pfii diagnostice. Cílem je poukázat na dÛleÏitost zaãlenûní EMRT do dife-
renciální diagnostiky dûtsk˘ch agresivních lézí. 
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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. 
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Obr. 1. Stav 2. den po narození.
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Proto jsme nasadili adekvátní terapii
pro hemangiom – perorální léãba pro-
pranololem a kortikoidy. Pro progresi
útvaru byl aplikován DepoMedrol 40 mg
inj. do útvaru, 3 bolusy SoluMedrolu i.v.
a byla zahájena salvage terapie pro dû-
ti s rychle progredujícími hemangiomy
(1x Avastin, 1x Taxol i.v.)

V diferenciální diagnostice jsme uva-
Ïovali o dvou hlavních diagnozách: kon-
genitální hemangiom a sarkom. ProtoÏe
klinicky pokraãovala progrese (obr. 2)
a novû se objevilo i krvácení z útvaru
bylo provedeno vy‰etfiení pozitronovou
emisní tomografií, které ukázalo ‰ífiení
do oãnice a zv˘‰enou metabolickou ak-
tivitu, která byla v pásmu malignity. Pro-
vedli jsme kontrolní UZ a MR vy‰etfiení
(obr. 9, 10, 11), která zobrazila v˘raz-
né zvût‰ení a progresi maligního útvaru. 

Konzervativní terapie byla neúspû‰-
ná, loÏisko velmi rychle rostlo a promi-
novalo (obr. 3), postupnû uzavfielo oãní
‰tûrbinu a utlaãovalo levou nosní dírku.
Proto jsme indikovali biopsii z kraniální
ãásti v místû nadoãnicového oblouku

a histologické vy‰etfiení. PfiedbûÏn˘ v˘-
sledek histologického vy‰etfiení ukazoval
na juvenilní kongenitální fibrosarkom.
Následnû byl indikován chirurgick˘ v˘-
kon: vût‰inová marginální resekce tumo-
ru a rekonstrukce horního víãka (ãásteã-
nû posunem mûkk˘ch tkání s parciální
rekonstrukcí konjunktivy a tarzální plo-
ténky a doãasn˘m pfiekrytím horního víã-
ka umûl˘m koÏním krytem do definitiv-
ního stanovení biologické aktivity nádo-
ru) (obr. 4, 5, 6).

Koneãn˘ v˘sledek histologie z reseko-
vaného tumoru znûl EMRT. Vstupní sta-
ging onemocnûní byl bez prÛkazu vzdá-
len˘ch loÏisek nemoci. MR mozku a or-
bit neprokázalo mûfiitelné reziduum tu-
moru. Celotûlové MR a celotûlová scinti-
grafie skeletu byly bez patologického lo-
Ïiska zv˘‰ené aktivity. Proto onkologové
zahájili léãbu dle protokolu Evropské pe-
diatrické spoleãnosti pro sarkomy mûk-
k˘ch tkání z roku 2005 (NRSTS EpSSG
2005), kter˘ zahrnuje chirurgickou re-
sekci, chemoterapii a radioterapii. Che-
moterapie zahrnovala 10 blokÛ aplika-

ce cytostatik: Vincrystin, Doxorubicin,
Cyclofosfamid a Cyclofosfamid, Carbo-
platina, Etoposid. Vzhledem k nutnosti
co nejrychlej‰ího zahájení chemoterapie
jsme upustili od rekonstrukce horního
víãka sloÏitûj‰í metodou a umûl˘ koÏní
kryt byl nahrazen rotaãním posunem kÛ-
Ïe z levé temporální krajiny s ponechá-
ním funkãnû nûmého kolobomu mediál-
nû. Hojení probíhalo bez zásadních
komplikací, kolobom se postupnû stabi-
lizoval a dítû se nauãilo pfiizpÛsobovat
pohyby bulbu dle osvûtlení, pokud není
oko pfiekryto. 

Radioterapie vzhledem k vûku, moÏ-
n˘m neÏádoucím úãinkÛm a vzhledem
k celkové remisi onemocnûní nebyla pro-
vedena. 

Na‰e pacientka je nyní 10 mûsícÛ po
rekonstrukci horního víãka a 2 mûsíce
od ukonãení chemoterapie. Její celkov˘
stav je pfiízniv˘, lokální nález je po plas-
tick˘ch operacích z kosmetického pohle-
du relativnû uspokojiv˘ (obr. 7). Oãní
‰tûrbina je men‰í s v˘razn˘m kolobo-
mem horního víãka, kter˘ postihuje aÏ

Obr. 2. Stav 2. t˘den po narození. Obr. 3. Stav 3. t˘den po narození.

Obr. 4. Stav 1. den po operaci. Obr. 5. Stav 2. den po operaci.
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75 % víãka. Proto musíme pfiedcházet
vzniku expoziãní keratitidy aplikací lub-
rikancii. Bulbus je v hypotropii, hybnost
bulbu je omezena pfii pohledu nahoru.
Spojivka je lehce hyperemická, viditelná
ãást rohovky je hladká, ãirá. Definitivní
fie‰ení rekonstrukce horního víãka zatím

DDIISSKKUUSSEE

Maligní rhabdoidní tumor byl popsán
jako samostatná klinická jednotka v roce
1978 (1, 2), do té doby byl zamûÀován
s jin˘mi onkologick˘mi onemocnûními

podle svojí lokalizace. Jeho tkáÀov˘ pÛ-
vod není stále upfiesnûn˘ (2).

Stanovení diagnózy je obtíÏné i vzhle-
dem k jeho velmi malé incidenci (inciden-
ce rate 0,1 na milion dûtí za rok – toto
ãíslo se v‰ak povaÏuje za podhodnocené
právû pro nároãnou diagnostiku). Je zalo-
Ïena pfiedev‰ím na histologii, imunohisto-
chemii a molekulární genetice (2).

Zobrazovací metody nám nedokáÏí di-
agnózu pfiesnû urãit. Pro raritní v˘skyt
EMRT nejsou známy charakteristické radi-
ologické rysy. V na‰em pfiípadû na zákla-
dû MR a UZ vy‰etfiení nebylo moÏno roz-
li‰it hemangiom, sarkom, EMRT. 

Histopatologická diagnostika je zalo-
Ïena na pfiítomnosti charakteristick˘ch
bunûãn˘ch znakÛ. Jsou to velké oválné
aÏ polygonální buÀky s mnoÏstvím eozi-
nofilní cytoplazmy, velk˘m vezikulárním
jádrem s prominujícimi jadérky a fila-
mentóznimi cytoplazmatick˘mi inkluze-
mi. Imunohistochemicky je dÛleÏitá po-
zitivní imunoreaktivita na vimentin, cyto-
keratin a epiteliální membránov˘ anti-
gen (1).

Obr. 6. Stav po rekonstrukci horního víãka. Obr. 7. Stav 10 mûsícÛ po operaci.

Obr. 8. MR mozku – 2. den po narození, velikost útvaru 10 x 4 x 6 mm. Obr. 9. MR mozku – 22. den po narození, velikost útvaru 47 x 42 x 59 mm.

Obr. 10. MR mozku – 22. den po narození. Obr. 11. MR mozku – 29. den po narození.

není plánováno. Prognóza do budoucna
je v‰ak podle literárních údajÛ infaustní. 
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Molekulární genetika odhalila mutaci ge-
nu INI 1/SMARCB 1. Tento gen kóduje pro-
tein, kter˘ má funkci nádorového supreso-
ru. Je souãástí komplexu BAF, kter˘ hraje
dÛleÏitou roli v bunûãné proliferaci a dife-
renciaci, v bunûãn˘ch antivirov˘ch aktivi-
tách a inhibici tvorby nádorÛ. Defekty genu
INI 1 jsou spojeny s rhabdoidními nádory.
INI 1 gen leÏí na chromosomu 22, v lokusu
22q11 (3, 4). U na‰í pacientky dostupn˘mi
molekulárnû genetick˘mi metodami známá
mutace nebyla prokázána.

Jednotná léãebná strategie pro EMRT
stále chybí. Pacienti jsou léãeni podle
rÛzn˘ch terapeutick˘ch protokolÛ vzhle-

dem k lokalizaci nádoru. Ve vût‰inû pfií-
padÛ se kombinuje chirurgická resekce,
radioterapie a chemoterapie. Navzdory
kombinované terapii je pfieÏití pacientÛ
s maligním rhabdoidním nádorem mûk-
k˘ch tkání v prvních 5 letech pod 20–30 %
(2).

ZZÁÁVVĚĚRR

Extrarenální maligní rhabdoidní tumor
je vzácn˘ agresivní tumor s infaustní pro-

gnózou. MÛÏe se vyskytovat v kterékoliv
ãásti lidského tûla. Léãba je málo efektivní
a prognóza je nepfiíznivá v porovnání s ji-
n˘mi dûtsk˘mi nádorov˘mi onemocnûní-
mi. V diferenciální diagnostice hemangio-
mu a agresivních dûtsk˘ch lézí je nutno
pamatovat i na raritní onemocnûní jako je
EMRT, protoÏe zobrazovací metody zatím
nedokáÏí specificky diferencovat tuto ma-
lignitu. 
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