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“Pracovisko MRI, Ruzomberok

V kazuistike popisujeme raritny pripad embryonélneho rabdomyosarkému v dospelosti u 39-ro¢ného muza. Marec 2016 am-
putdacia pravej hornej koncatiny v polovici ramena pre maligny tumor - histolédgia mezenchialny tumor s ¢rtami v.s. fibrézneho
monofazického synovialneho sarkému. Dva roky po operacii doslo u pacienta k rozvoju srdcového zlyhavania. Echokardiograficky
bol v popredi ndlezu tumor okolo volnej steny lavej komory (LK) nasadajuci na stenu LK a utld¢ujuci volnua stenu LK. Nalez bol
potvrdeny aj magnetickou rezonanciou srdca. Po zhodnoteni ndlezu heart timom bol pacient indikovani na kardiochirurgicku
operaciu-extirpaciu tumoru. Tato bola Uspesdne zrealizovand. U pacienta vsak doslo vo véasnom pooperacnom obdobi k rozvoju
zévazného srdcové zlyhdvania a nasledne multiorgdnovému zlyhaniu a piaty poopecny den exitoval. Na zaklade komplexného
histomorfologického, imunohistochemického a molekulovo-genetického vysetrenia ide o embryondlny rabdomyosarkém (vre-
tenobunkovy podtyp high - grade).
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A rare case of adult emybryonal rhabdomyosarcoma

The case report describes a rare case of embryonal rhabdomyosarcoma in adult a 39-year-old male. March 2016 right upper limb
amputation in mid-arm for malignant tumor - histology mesenchial tumor with traits v.s. fibrous monophasic synovial sarcoma.
Subsequently, two years after the operation, the patient developed heart failure. Echocardiographically a tumor was found around
the free wall of the left ventricle (LV) deploying on the LV wall and oppressing the free wall of LV. The finding was also confirmed
by the magnetic resonance of the heart. After evaluating the heart team the patient was indicated for cardiac surgery-tumor ex-
tirpation. This has been successfully implemented. However, the patient developed severe heart failure in the early post-operative
period followed by multiorgan failure and fifth post-operative day patient died. On the basis of complex histomorphological,
immunohistochemical and molecular-genetic examination it is embryonal rhabdomyosarcoma (spindle cell subtype high — grade).
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Uvod

Rabdomyosarkém prvykrat opisal Weber
v roku 1854. Jasna histologické definicia bola
viak nedostupna az do roku 1946, kedy ju prvy
krat definoval Arthur Purdy. Tento nddor sa mo-
7e vyskytnut kdekolvek v tele prevazne viak
v 3 oblastiach: hlava a krk, genitourinarny trakt
a retroperitoneum, horné a doIné koncatiny. Je

to najcastejsi nddor makkych tkaniv u detf a ado-
lescentov. Incidencia je 4,3 pripadov na 1 mili-
6n obyvatelov mladsich ako 20 rokov. Castejsi
je umuzského pohlavia 1,3-1,5 : 1. Vacsinou
vznikd sporadicky, ale niektoré pripady mo-
7u byt stcastou familarnych syndromov — Li
Fraumeni, Beckwith — Wiedemann, Costelov
syndrom. V dospelosti je velmi zriedkavy.

Rabdomyosarkém tvorf cca 20% vietkych pri-
marnych malignych novotvarov srdca, metasta-
tické nadory su 20-30x Castejsie ako primarne.
Rabdomyosarkém je velmi agresivny. Priznaky
sa lisia v zavislosti od lokalizacie. Casto sa mani-
festuje ako akutne srdcové zlyhavanie. Bohuzial
v Case, ked je pacient symptomaticky, nador
uz zvycajne metastazoval (polovica pacientov
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Obr. 1. Echokardiograficky ndlez tumoru

ma pri manifestacii ochorenia neresekovatelny
primarny tumor) (1-7).

Popis pripadu

Anamnéza

Jednd sa 039 ro¢ného muza. V rodinnej
anamnéze — matka sa lie¢i na cukrovku , otec
chronickd pankreatitida, sestra zdrava. Marec
2016 podstupil amputéciu pravej hornej konca-
tiny v polovici ramena pre maligny tumor — his-
tolégia mezenchialny tumor s ¢rtami vs. fibroz-
neho monoféazického synovidlneho sarkému.
Nasledne bol sledovany ambulantne v spado-
vej onkologickej ambulancii — CT (computer
tomografia) kontrola, magnetické rezonancia
kypta pravej hornej koncatiny. 6/2018 bol hos-
pitalizovany v spade pre cca 3 tyzdne trvajuce
tlakové bolesti na hrudniku a stazené dychanie,
preto bol prelozeny na oddelenie vieobecnej
kardioldgie Stredoslovenského Ustavu srdcovych
a cievnych choréb (SUSCCH).

Nalezy pomocnych
zobrazovacich vysetrenf

Na echokardiografii bol v popredi nalezu tu-
mor okolo volnej steny LK nasadajuci na stenu LK
a utldcujucivolnd stenu LK. V oblasti bazy infiltro-
val myokard interventrikuldrneho septa , rozmer
tumoru 12x10cm, pletora dolnej dutej Zily (obra-
zok 1). CT koronarografické vysetrenie bolo bez
nalezu korondrnej choroby srdca. Sonografické
vysetrenie brucha bez patologického nélezu.
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Na magnetickej rezonancii (MR) srdca sa
nachdadzala perikardidlna loZiskova nehomo-
génna pomerne dobre ohrani¢end tumordz-
na masa vychadzajuca od oblasti bulbu aorty
a truncus pulmonalis tiahnuca sa popri lavej
predsieni (IP) a lavej komore (IK), ktoré tvarovo
komprimovala az k apexu K. Do masy bola za-
vzaté lava korondrna artéria, bez jednoznacnych
MR znamok prerastania tumoréznej masy do
lumenu aorty, do truncus pulmonalis a prila-
hlych srdcovych oddielov. Myokard LK bol bez
postkontrastnych zmien v zmysle ischemickych,
fibrotickych zmien. Pritomny bol lavostranny
fluidothorax malého objemu (obrazok 2, 3).

Liecba

Nalez prejednany na kardiochirurgickom indi-
ka¢nom seminari — indikovany k operacnému rie-
Seniu. Pacient bol prepusteny domov na vlastnu
Ziadost. Nasledne po tyzdni v¢asna rehospitalita-
cia v spade po prekolapsom stave. Bol prelozeny
na oddelenie vseobecnej kardioldgie, indikovany
k urgentnej operacii pre echokardiograficky nélez
narastu tumoru, ktory nasada na LK a utldca ju
12X 14cm. 7/2018 prebehla extirpacia tumoru
s naditim autovendzneho bypassu na RIA (ramus
interventricularis anterior). Tumor proximalne zaci-
nal v oblasti anterolaterdinej steny art. pulmonalis
a pokracoval laterodorzalne kaudalnym smerom
az k hrotu srdca, pricom extrémne zatlacal UK,
v oblasti za art. pulmonalis infiltroval tumor LK
a L’P. Tumor bol izolovany od perikardu a od LK,
resekoval sa infiltrdt aj s ¢astou infiltrovanej RIA.
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Obr. 2. MRI srdca: Single shot, postkontrastnd
sekvencia, 4 komorovd rovina, nehomogénne vy-
sycujuca sa masa prilaterdlnej stene LK

Obr. 3. MRI srdca: Trufi single shot sekvencia (bri-
ght blood), transverzdlna rovina, perikardidlna
masa pomerne dobre ohranic¢end od okolia

Extirpécia tumoru prebehla vcelku. Velkost tumo-
ru bola 25 x30cm (obrazok 4).
Po urgentnom kardiochirurgickom vykone

bol pacient prijaty na oddelenie akttnej a in-
tenzivnej mediciny pre instabilitu kardiovas-
kuldrneho systému s potrebou vazoaktivnej
liecby (adrenalin, noradrenalin, levosimendan,
dobutamin, vazopresin) vo vysokych resuscitac-
nych davkach. Potreboval mechanicku podporu
obehu intraaortalnu baldnkovu kontrapulzaciu
a umeld plucnu ventilaciu. Bola zaznamenana
komorova tachykardia spontdnne terminovana.
Bola suplementovand hypokaliémia, albumin.
Boli podavané Erymasy pre anémiu.

Pri echokardiografickom vysetreni na druhy
pooperacny den bol nélez diftiznej hypokiné-
zy, akinéza bazélne a Casti inferoposteriorne,
kinetika bole zachovana len v oblasti apexu,
ejekend frakcia LK 15-20%. Pacient bol opakova-
ne resuscitovany, parametre hemodynamiky sa
nachdadzali v hodnotéach torpidneho srdcového
zlyhavania. V dalsich drhoch doslo k rozvoju mul-
tiorgdnového zlyhdvania a na 5. pooperacny den
pacient exitoval. Patologicko-anatomicka pitva
ako pri¢inu smrti stanovila srdcové zlyhdvanie
pre tumor. Pri pitve bolo zaznamenané pre-

rastanie tumoru cez celu svalovinu myokardu.
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Obr. 4. Velkost tumoru po extirpdcii 25x30cm

Patologicko histologicky nélez

Desmin je protein, ktory sa vyskytuje v sar-
komere svalovych buniek — hladky aj prie¢ne
pruhovany sval — moze byt pozitivny v rab-
domyosarkéme — v naSom tumore prevladala
negativita. EMA (endomyzidlna) — protilat-
ka v epitelidlnych tumoroch a synovidlnom
sarkéme — v nasom tumore kompletne nega-
tivna. Ki67 — protildtka farbf jadra proliferuju-
cich nddorovych buniek. Myogenin - Specific-
kd a senzitivna protilatka pre rabdomyosarkém
farbf jadrd — v nasom pripade pozitivna. SMA
(smooth muscle actin) — dokaz myoepitélif
a hladkej svaloviny — v nasom pripade farbf
cievy. MyoD1 - protein — senzitivny marker
rabdomyosarkémov. U naseho pacienta bola
dokazana expresia MyoD1 a cytoplazmatic-
k& expresia BCL2 na pracovisku Ustavu pa-
toldgie Onkologického Ustavu sv. Alzbety,
s.r.o v Bratislave.

Na zaklade komplexného histomorfolo-
gického, imunohistochemického a molekulo-
vo-genetického vysetrenia sa jednalo o emb-
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ryondlny rabdomyosarkém (vretenobunkovy
podtyp) high — grade. Molekulovo — genetické
vysetrenie bolo realizované na oddelenf le-
karskej genetiky Narodného onkologického
Ustavu v Bratislave (prestavba génu SS18/SYT
nepritomna, prestavba génu FOXO1 nebola
pritomna.

Diskusia
Progndza pacientov s embryonalnym rab-
domyosarkémom je velmi zla. Pacienti prezi-
vaju zvycajne menej ako rok napriek extirpacii
primarneho nadoru a néslednej rddio a chemo-
terapii. Preukdzalo sa vsak aj preZitie 5 rokov.
Operdcia je indikovana s ciefom objasnit dia-
gnodzu, zlepsit kratkodobé prezivanie, odstra-
nit nador, a tym zmiernit akdtne symptomy.
Definitivnu diagndzu vsak stanovi az patoldg.
Existuju 2 hlavné typy spolu s niektorymi mene;j
beznymi typmi (pleomorfny):
B 1. embryondlny rabdomyosarkdom — dva
podtypy : botryoidny a vretenovity
B 2 alveoldrny rabdomyosarkém.
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Liecba vyZaduje vzdy multidisplinarny
pristup. Stratégia lie¢by je zalozena na stratifi-
kacii podla rizikovych faktorov a stagingu (1-4).

U nasho pacienta sa jednalo o embryonainy
rabdomyosarkém (vretenobunkovy podtyp) hi-
gh —grade. I5lo 0 agresivny typ nddoru. Zachytili
sme ho az v $tddiu kedy doslo k prejavom srd-
cového zlyhavania. Nador progresivne narastal.
Pacienta bolo nutné operovat bezodkladne.
Aj napriek Uspesnej extirpacii celého nadoru,
doslo po operacii k rozvoju zédvazného srdco-
vého zlyhdvania, ndsledne multiorgdnovemu
zlyhdvania a exitu pacienta. Je otazne, ¢i by pa-
cient pri v¢asnejsom zachyte nadoru mal lep-
Siu prognoézu. Podla konzultdcie s patolégom
predpokladdme, Ze u nésho pacienta mohlo fst
zrejme o metastdzu tumoru, ktorého primérne
loZisko bolo na pravej hornej koncatine (pacient
bol po amputacii pravej hornej koncatiny pre
synovialny sarkém v roku 2016). Na zéklade nasej
hypotézy sme vyhladali pévodny patologicky
nalez doplnili sme vy3etrenie myogeninu, ¢o je
Specifickd a senzitivna protiltka pre rabdomyos-
arkém. Tato vysla pozitivna. Ide teda s najvacsou
pravdepodobnostou o identické tumory.

Zaver

Aj ked' je embryonalny rabdomyosarkém
v dospelosti velmi raritny kazuistika dokumen-
tuje, Ze treba na tuto diagnozu v klinickej praxi
mysliet. U tychto pacientov platf, Ze jedine dobra
multidisciplindrna spolupraca nds moze priviest
k spravnej diagndze. Kltcovu ulohu tu zohrava
najma skuseny patoldg, ktory pri vyuZiti najmo-
dernejsej histomorfologickej, imunohistoche-
mickej a molekulovo-genetickej diagnostiky do-
kdZe presne stanovit diagndzu. Toto je klucové
v naslednom manezmente onkologickej liecby
tychto pacientov.
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