
Cesk Slov Ne urol N 2017; 80/ 113(5): 605– 607 605

LETTER TO EDITOR DOPIS REDAKCI

doi: 10.14735/amcsnn2017605

Dva případy atypického teratoidního 
rhabdoidního tumoru CNS a přehled literatury

Two Cases of CNS Atypical Theratoid Rhabdoid Tumor 

and Review of Literature

Autoři deklarují, že v souvislosti s předmětem stu-
die nemají žádné komerční zájmy.
The authors declare they have no potential 

confl icts of interest concerning drugs, products, or 

services used in the study.

Redakční rada potvrzuje, že rukopis práce splnil 
ICMJE kritéria pro publikace zasílané do biome-
dicínských časopisů.
The Editorial Board declares that the manu script 

met the ICMJE “uniform requirements” for biome-

dical papers.

H. Zítek1, D. Sumerauer2, 
J. Zámečník3, P. Vachata1, M. Sameš1, 
A. Puchmajerová4

1  Neurochirugická klinika UJEP a Masary-

kova nemocnice v Ústí nad Labem, o.z, 

Krajská zdravotní, a.s., Ústí nad Labem
2  Klinika dětské hematologie a onkologie 

2. LF UK a FN Motol, Praha
3  Ústav patologie a molekulární 

medicíny, 2. LF UK a FN Motol, Praha
4  Ústav biologie a lékařské genetiky, 

2. LF UK a FN Motol, Praha


MUDr. Hynek Zítek
Neurochirugická klinika UJEP 
a Masarykova nemocnice, o.z, 
Krajská zdravotní a.s.
Ústí nad Labem
Sociální péče 3316/12A 
401 13 Ústí nad Labem
email: hynek.zitek@kzcr.eu

Přijato k recenzi: 4. 7. 2017

Přijato do tisku: 3. 8. 2017

Vážená redakce,

atypický teratoidní rhabdoidní tumor 

(AT/ RT) je vzácný maligní (WHO grade IV) 

embryonální nádor centrální nervové sou-

stavy (CNS) dětského věku [1]. Jde o nádor 

agresivní, který se projevuje progresivní 

symp tomatikou a vede zpravidla k infaus-

tnímu konci během několika měsíců. Práce 

z posledních let však přinášejí optimističtější 

závěry týkající se celkového přežití těchto 

pa cientů, a to díky intenzivní multimodální 

terapii (MT) [1– 3].

Prezentujeme dvě kazuistiky, které mají 

mimo jiné upozornit odbornou neurologic-

kou a neurochirurgickou společnost, aby 

zařadila tuto jednotku do diferenciálně-

dia gnostického uvažování v rámci neuroon-

kologie dětských pa cientů. 

Devítiměsíční kojenec byl přijat na JIP dět-

ské kliniky pro 3 dny trvající levostran nou he-

miparézu, plačtivost a neklid. Při příjmu byl 

dále zjištěn obvod hlavičky nad 97. percen-

tilem a regres v psychomotorickém vývoji. 

Na MR byla nalezena velká expanze zasahující 

do III. a pravé postran ní komory se známkami 

akutního hydrocefalu a přesunem středočá-

rových struktur. Po podání kontrastní látky se 

tumor nehomogen ně sytí (obr. 1A–C). Během 

24 hod klinický stav dále progredoval. Pa cient 

prodělal parciální epileptický záchvat a na CT 

byl popsán obraz centrální tentoriální her-

niace s bilaterální mydriázou. Pa cient byl za-

intubován a byl indikován urgentní operační 

výkon z vitální indikace. Byla provedena sub-

totální resekce a bazální stomie III. komory. 

Na kontrolním CT však byl popsán obraz di-

fúzního edému mozku s infaustní prognó-

zou. Desátý den od prvních příznaků byla de-

fi nitivně stanovena smrt mozku a pa cient své 

nemoci podlehl. Výsledek histologie potvr-

dil klasifi kaci tumoru jako AT/ RT s imunohisto-

chemickou negativitou INI-1 vč. pozitivní mu-

tační analýzy genu SMARCB1/ INI1.

Druhý pa cient, starý 23 měsíců, byl hos-

pitalizován pro půl roku trvající neprospí-

vání a opakované zvracení. Přivolaný dětský 

neurolog dia gnostikoval centrální hypoto-

nický syndrom, pravostran nou periferní pa-

rézu n. VII, horizontální nystagmus a parézu 

n. VI vpravo. Je provedena MR mozku s ná-

lezem nehomogen ně sytícího se ložiska 

v zadní jámě lební vpravo infi ltrující pravou 

mozečkovou hemisféru a přilehlý kmen s ví-

cečetnými metastázami. Komorový systém je 

supratentoriálně rozšířen se známkami inci-

pientní dekompenzace hydrocefalu (obr. 2A).

Nejprve byla provedena parciální re-

sekce tumoru z retrosigmoidálního přístupu 

vpravo. Morfologický obraz a imunohisto-

chemické vyšetření (negativita INI1) proká-

zaná mutace v genu SMARCB1/ INI1 vedly 

k dia gnóze AT/ RT. Při následných stagingo-

vých vyšetřeních byla objevena další meta-

statická ložiska v oblasti páteřního kanálu 

v oblasti Th11– L1 a L4– S2 a dále 4 % atypic-

kých nádorových elementů v mozkomíšním 

moku odebraném lumbální punkcí (obr. 2B).

Vzhledem k závažnému stavu dítěte byla 

bezprostředně zahájena chemoterapie kombi-

nující systémové a intratékální podání cytosta-

tik. Následné kontrolní MR mozku a míchy pro-

kázalo postupnou významnou regresi nádoru 

ve všech lokalizacích (obr. 2C, D). Následně chla-

pec v parciální remisi a za zlepšujícího se klinic-

kého stavu podstoupil vysokodávkovanou che-

moterapii s Stem Cell Rescue (SCR). Vzhledem 

k vysokému riziku recidivy onemocnění pokra-

čoval chlapec v léčbě režimem kombinujícím 

nízcedávkovanou p.o. chemoterapii a intraté-

kalní aplikaci cytosinarabinosidu. Radioterapie 

s ohledem na věk dítěte a rozsah ozařovacího 

pole nebyla v primární léčbě indikována. 

Po přechodné stabilizaci onemocnění 

však došlo 13 měsíců od primární operace 

k progresi klinického obrazu. Na MR byla pro-

kázána recidiva tumoru v mostomozečko-

vém koutu vpravo částečně infi ltrující moz-

kový kmen. Vzhledem ke klinickému obrazu 

a infaustní prognóze při recidivě bylo po do-

mluvě s rodiči pa cienta rozhodnuto o ukon-

čení onkologické terapie. Pa cient v následují-

cích dnech svému onemocnění podlehl.
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AT/ RT tvoří méně než 5 % dětských tumorů 

CNS, ale až 20 % tumorů CNS u dětí do 3 let 

věku [1]. Dia gnostika tohoto onemocnění se 

kromě klinického obrazu opírá především 

o radiodia gnostiku, histologický, molekulární 

Obr. 1. A–C. Magnetická rezonance – koronární, sagitální a axiální T1 vážené postkontrastní obrazy ukazující objemnou nehomogenně 
se sytící expanzi zasahující do III. a pravé postranní komory se známkami akutního hydrocephalu.
Fig. 1. A–C. Magnetic resonance – coronary, sagittal and axial contrast-enhanced T1-weighted images showing a large non-homoge-
nously enhancing lesion spreading into the III and forth ventricle, signs of acute hydrocephalus are visible.

A B C

Obr. 2A–D. Magnetická rezonance. Axiální 
T1 vážený postkontrastní obraz ukazující ne-
homogenně sytící se ložisko v zadní jámě 
lební vpravo, které zasahuje do foramen 
magnum, infi ltruje pravou cerebelární he-
misféru a mozkový kmen (obr. A). Dále jsou 
na axiálním zobrazení patrné menší útvary – 
metastázy podobného vzhledu v zadní jámě 
lební vlevo, v oblasti Gasserského ganglia 
vlevo a v pravém hippokampu. T2 vážený 
obraz páteřního kanálu odhalující 2  me-
tastatická ložiska Th11–L1 a L4–S2 (obr. B). 
Obr. 2C a 2D zobrazuje kontrolní MR mozku 
a cerebrospinální osy, 7 měsíců od primární 
resekce je patrná jasná regrese primárního 
ložiska vč. všech metastatickým lézí.
Fig. 2A–2D Magnetic resonance. T1-weigh-
ted images showing heterogenously enhan-
cing tumor of posterior skull fossa reaching 
foramen magnum and infi ltrating right ce-
rebellar hemisphere and brain stem (A). Fur-
thermore, other foci of metastasis in left 
posterior skull fossa, in ganglion Gasseri re-
gion and in right hippocampus are visible. 
T2-weighted image of spinal cord showing 
2 metastatic foci Th11–L1 and L4–S2 (B). 
Fig. 2C and 2D follow-up MRI after 7 months 
since primary resection showing regression 
of both primary lesion and metastatic foci.
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a imunohistochemický rozbor bio ptické tkáně 

a cytologický rozbor mozkomíšního moku. 

AT/ RT postihuje typicky nejmenší děti, je-

jichž stav se často rychle zhoršuje [4]. Pro-

gresivní neurotopická symp tomatika byla 

přítomna v obou námi prezentovaných 

případech.

AT/ RT se vyskytuje ve všech částech CNS 

bez výrazné predilekce [1,5– 7]. Primární po-

stižení míchy se vyskytuje v 4 % [4,6]. Na CT 

i MR zobrazení má tato léze heterogen ní 

obraz. Četnost metastáz, po nichž by se 

mělo aktivně pátrat, se dle dostupné litera-

tury pohybuje kolem 30 % [6,7]. Vícečetné 

metastatické postižení bylo dia gnostikováno 

i v jedné z našich kazuistik.

Histologický obraz bio ptické tkáně může 

být velmi proměnlivý. Patognomické pro 

tento tumor jsou rhabdoidní buňky, za-

stoupení těchto elementů je však ve vzor-

cích velmi variabilní, což dále ztěžuje dia-

gnostiku [3]. Nedílnou součástí dia gnostiky 

je také imunohistochemické vyšetření, které 

prakticky ve všech případech, vč. našich 

dvou kazuistik, prokáže absenci nukleární 

exprese INI-1 [4,7]. Tento marker je nejužiteč-

nější v rámci diferenciální dia gnostiky ma-

ligních tumorů CNS a byl pozitivní v obou 

námi popisovaných případech. Moleku-

lární vyšetření dále prokáže mutaci či de-

leci v genu SMARCB1/ INI-1/ hSNF5 na chromo-

zomu 22q1 [7]. 

Prvním terapeutickým krokem v rámci 

navrhované intenzivní MT bývá chirur-

gická resekce tumoru. V literatuře nejsou 

jednoznačné závěry, zda rozsah a radika-

lita operačního zákroku zlepšuje prognózu. 

Nicméně ve větších souborech pa cientů 

není rozdíl v době přežití u pa cientů léče-

ných chemoterapií dle radikality operace 

signifi kantní [2]. 

Rozhodující adjuvantní terapeutickou mo-

dalitou se ukazuje být chemoterapie. Výsledky 

recentně publikovaných studií se přiklánějí 

k vysokodávkované chemoterapii (HDC) nebo 

také kombinaci systémové a intratékální che-

moterapie (IT). HDC byla vzhledem ke své to-

xicitě doplněna o autologní transplantaci he-

matopoetických kmenových buněk (SCR). 

Tato kombinace bývá spojena s lepší prognó-

zou, ale počet zdokumentovaných případů 

zůstává malý [2]. U IT se předpokládá, že má 

vliv na vzdálený relaps onemocnění [6,8]. Náš 

druhý pa cient taktéž podstoupil HDC dopl-

něnou o SCR. V kombinaci s primární resekcí 

došlo k dočasné stabilizaci onemocnění s par-

ciální regresí ložisek na MR.

Na rozdíl od chemoterapie je užití radio-

terapie (RT) kontroverznější. Toto onemoc-

nění postihuje nejmladší pa cienty, u kte-

rých jsou dobře popsány nežádoucí účinky 

užití RT v podobě narušení vývoje CNS. V po-

slední době však autoři poukazují na souvis-

lost mezi dobou přežití a užití RT v první linii 

adjuvantní terapie [9,10]. Vzhledem k riziku 

při použití RT u malých dětí mělo by vždy jít 

o vysoce fokální ozáření a difúzní ozáření po-

nechat pro starší pa cienty [10].

AT/ RT patří mezi vzácná a smrtící onemoc-

nění. Na základě podobnosti s ostatními dět-

skými maligními nádory CNS se lze domní-

vat, že jde o poddia gnostikovanou jednotku. 

Odlišení od ostatním podobných jednotek 

je ale zásadní vzhledem k odlišnostem v pro-

gnóze a terapii tohoto tumoru. V poslední 

době se množí práce, které publikují opti-

mističtější výsledky v léčbě, a to především 

zásluhou intenzivní MT.
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