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BD 61/15: kojenec (4 mésice), chlapec, tumor levé tvaie

Klinicka diagnoza:
Pacient s tumoriformnim solidnim utvarem v oblasti levé tvare, prosim histologické vysetieni bioptované
tkane

Makroskopicky nalez:
Vicecetné tkanové fragmenty vel. cca 5 mm, bélavé barvy, na fezu pruzné konzistence.

Mikroskopicky nalez:

Husté bunécny tumor, z¢4asti vzhledu embryonéalniho tumoru z malych modrych kulatych bunék, solidni rist,
zhmozdéni. V nékterych partiich spiSe hypocelularni, jadra

s napadné&jsimi nukleoly. Vysoka mitoticka aktivita, disperzn¢ apoptdzy. V ¢asti bloku relativng ostry prechod
do eozinofilnich oblasti, v nichz nadorové buiiky maji hojnou eozinofilni cytoplasmu, pfevazné excentricky
lokalizovanou v podobé¢ sklovitych rhabdoidnich inkluzi, v téchto partiich i dyskoheze. Tumor neni
vietenobunécny. Pritomné mensi disperzni okrsky nekrozy, obcas kalcifikace. Tumor infiltruje vazivo a
kosterni svalovinu.

Imunoprofil:
*  desmin -
* myoDl1-
* MSA-
* INI1vtumoru -
* PAS-

*  LCApozadi +

* NSE fokalné velmi slabé +

* vimentin ++

EMA fokalné +

* pan CK fokaln¢ ++

* CK 8/18 ve véts§iné tumoru ++

* CD 99 membranové + variabilni intenzita
* Ki67 vyrazné kolisajici (30-80%)

Diagnéza: Maligni rhabdoidni tumor mékkych tkani (extrarenalni).

Komentar:

Vysoce maligni, vzacny mékkotkanovy tumor détského veéku (< 1% sakromit mekkych tkani). Poprvé popsan
roku 1978 jako rhabdomyosarkomatoidni varianta Wilmsova tumoru (vyskyt v ledving€, podobnost s
rhabdomyoblasty, ale absence muskularni diferenciace). Histologicky je identicky s renalnim rhabdoidnim
tumorem. Je asociovan s vysokou mortalitou (5 - leté preziti jen 15-20%). Median véku je 10,6 mésice,
vétSina pacient < 2 roky. Nizsi vek v dobé diagndzy je spojovan s horsi prognoézou. Neni rasova predilekce.
Mirng Ccastejsi vyskyt u muzského pohlavi (chlapci:divky 1,4: 1). Etiologie: sporadické tumory bez
specifického predisponujiciho faktoru, mize byt kongenitalni, familiarni vyskyt asociovan s mutaci genu
SMARCBI (INI1, jedna se o tumor supresorovy gen) lokalizovany na 22q11.2 (vysledkem mutace je ztrata
proteinové exprese detekované imunohistochemicky). Nejcastéjsi vyskyt v hlubokych meékkych tkanich
proximalnich koncetin, okoli koncetinovych pletencti, mekké tkané péanve, perineum, dutina bfisni,
retroperitoneum, krk, mékké tkané podél patefe. Makroskopicky ma vzhled rychle rostouci, neopouzdiené
masy velikosti n€kolika cm, Sedé barvy s nekrozami a hemoragiemi. Vramci diagnostiky dulezité taktéz
molekularné genetické vysetfeni na ptitomnost mutace INI 1 genu.



Diferencialni diagnoza:

Rhabdomyosarkom

Infantilni fibrosarkom

Alveolarni sarkom

Ewingliv sarkom

Desmoplasticky kulatobunécny tumor (DSRTC)
Extraskeletalni myxoidni chondrosarkom
Epiteloidni sarkom

Synovialni sarkom

Epiteloidni MPNST

Myoepitelialni karcinom

Metastaticky karcinom
Melanom

Chordom

Lymfomy/ leukémie
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