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Schwannomatoza paterniho kanalu -
kazuistika otce a dcery

Sabina Muzikairova, Martin Smrcka
Neurochirurgicka klinika, FN Brno

Kazuistika popisuje pfipad dvou pacient(i Neurochirurgické kliniky FN Brno — otce a dcery s diagnézou schwannomatézy pateiniho
kandlu. Pacient otec je od roku 2009 ve sledovani kliniky pro MR nélez mnohocetnych schwannom v oblasti kréni, hrudni a be-
derni patefe. Pacient byl indikovan k opera¢nimu feSeni v nékolika sezenich, kterad probéhla v nasledujicich letech. Za naslednych
ambulantnich kontrol byla nalézdna nové vznikajici loziska v rGznych etézich patefniho kanalu. BEéhem 13 let nasi dispenzarizace
bylo provedeno celkem pét operaci vedoucich k odstranéni tumort a ulevé od plvodni klinické symptomatologie.

Do péce kliniky byla prevzata i pacientova dcera s totoznou diagnézou, autosomalné dominantné zdédénou. Pacientku dceru
jsme béhem 4 let operovali dvakrat. Pacienty ponechavame v dlouhodobém sledovani.
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Schwannomatosis of the spinal canal - case report of father and daughter

This case report describes the case of two patients of Neurosurgical clinic of the University Hospital Brno - father and daughter
with diagnosed neurofibromatosis of spinal canal.

Patient Father is under observation at our clinic since 2009, for MRI findings of multiple schwannomas in cervical, thoracic and
lumbar spine. Patient was indicated for multiple neurosurgical interventions. While undergoing outpatient follow-ups, new
schwannomas were discovered along the spinal canal. A total of five surgeries were performed over 13 years leading to removal
of the tumours and relief of the original clinical symptomatology.

The patient’s daughter with an identical diagnosis, autosomal dominantly inherited, was also admitted to the care of the clinic.
The patient’s daughter underwent two surgeries within 4 years. Patients are kept in long-term follow-up.
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Uvod

Schwannomatéza je jednim z typl neu-
rofibromatdzy (NF), autosomalné dédi¢ného
onemocnéni vychézejiciho z bunék neuralni
listy a predisponujiciho ke tvorbé tumord ner-
vovych pochev.

Dle klinickych projev( se rozlisuji dalsi
typy tohoto onemocnéni - NF typ |, coz je
nejcastéjsi neurogenetické poskozeni (s in-
cidenci 1/3000 nové narozenych) s klinickou
manifestaci mnohocetnych intradermalnich-

neurofibrom(l, doprovazeného gliomy CNS,

vaskularnimi ¢i kostnimi I[ézemi a pro tento
druh typickymi, na kdizi se vyskytujicimi cafe
au lait skvrnami.

Pro NF typ Il je charakteristicky bilateralni
vestibuldrni schwannom, za mozného dopro-
vodného vyskytu nadord CNS jako meningeo-
md, astrocytomu ¢i ependymomd.

Schwannomatoza se jako typ neurofib-
romatozy vyskytuje pouze v 1% pripadt (1).

Klinicky je manifestovdna mnohocetnymi
non-vestibuldrnimi a non-intradermalnimi

schwannomy, u 1/3 pacientd se spindlni ma-

nifestaci a chronickou bolesti. Histologicky se
jedna o benigni tumory, maligni transformace
je velice vzacna.

U familidrnii sporadické formy se onemoc-
néni asociuje s poskozenim gent SMARCB-1
a LZTR-1. Meningeomy se pii této formé vy-
skytuji u 5% pacientd (2).
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zhorsujici bolesti bederni patefe a dolnich
koncetin, které vedly az k upoutani na inva-
lidni vozik. O berlich je schopen ujit pouze
5 metr0. V nohach postupné narlista tonus,
objevuji se kiece a fascikulace v lytkach.

Z osobni anamnézy se dozvidame, ze
v roce 2003 byla pacientovi diagnostikovana
schwannomatéza, ta byla nasledné verifi-
kovana i genetickym vysetfenim. Pacient jiz
prodélal vicecetné operace lozisek v bfise,
na stehné a na krku. V roce 2007 podstoupil
chemoterapii (etoposid), na zakladé které do-
$lo k nekréze centralnich ¢asti jednotlivych
tumord s naslednym rychlym zvétsenim jejich
objemu. Také subjektivné pacient pocitoval
zhorseni bolesti a hybnosti.

RA stran schwannomatézy byla negativ-
ni, matka byla Ié¢ena na diabetes mellitus II.,
am. Bechtérev. Déti jsou zdravé. Pfi otdzce na
fyziologické funkce pacient udéava pul roku tr-
vajici potize s mikci, kdy je schopen se vymocit
pouze po poklepani na mocovy méchyf, a se
stolici, kdy je posledni mésic nutnost manu-
alniho vybaveni stolice.

PFi objektivnim vysetfeni jsou horni kon-
Cetiny bez paréz, pfitomna je oboustranna
hyperreflexie. Na dolnich koncetinach jsou
reflexy bilaterélné vyssi a pozitivni jsou py-
ramidové jevy, objektivizovana je porucha
¢iti od Th 7 kaudalné a spasticka paraparéza
stfedné tézkého stupné.

Na CT a MR byly nalezeny expanzivni
procesy v C-Th patefi s maximem komprese
v Th1-3 a Th11-L3. Pacientovi jsme doporucili
operacni feSeni v nékolika sezenich, nejprve
v oblasti kréni patere, které probéhlo v cer-
venci roku 2009 (exstirpatio tumores totales
z laminektomie C5-Th2). Diagnéza schwan-
nomatozy je i nyni potvrzena histologicky.

Po operaci nastal mirny Gstup parézy na
levé dolni koncetiné. Pacient byl po hospita-
lizaci propustén domd.

Za 3 mésice byla naplanovéna operace
v hrudni a bederni oblasti. Pfi prijeti pacient
udavd opét silné bolesti dolnich koncetin (VAS
na stupnici od 5-10) nereagujici na analge-
tickou lé¢bu v kombinaci NSA a opiatd. Pri
fyzikalnim vysetieni zjistujeme parézu dolnich
koncetin jiz tézkého stupné a oboustranné
edémy v oblasti lytek.

Po operaci (exstirpatio tumores totales
zlaminektomie Th11-L2) pacient subjektivné
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Obr. 1. MR otce s ndlezem schwannomd v oblasti kréni pdtere

udava ulevu od bolesti, objektivné byla zlep-
$ena paraparéza dolnich koncetin.

Za dalsi dva mésice byl planované prove-
den tieti zakrok (exstirpatio tumores totales
zlaminektomie L3-S1). Pfi propusténi se paci-
entlyv stav opét zlepsil, je schopen ujit o ber-
lich 100 m. Dle kontrolniho CT bez nutnosti
planovani dalsi neurochirurgické intervence.

Pfi vSech operacich byla pacientovi pro-
vedena pouze laminektomie bez nasledné
stabilizace vzhledem k nutnosti pravidelnych
MR kontrol. Exstirpace tumort byla vzdy pro-
vedena standardnim zpusobem. Vsechny
tumory byly uloZzeny pouze intradurdlné.
Mikrochirurgicky byl vzdy pres cetné obaly
nalezen skutec¢ny povrch schwannomu. Po
ném bylo postupovano cirkuldrné a oddé-
lovany vSechny okolni kofeny. Nakonec bylo

identifikovano vlakno nebo fascikl, ze kterého
tumor vyruastal, a to bylo na obou koncich
tumoru pferuseno.

Pacientovi byly doporuc¢eny pravidelné
kontroly na neurochirurgické ambulanci kaz-
dych 6 mésict.

O 3 roky pozdéji pfi planovaném vysetieni
si pacient stézuje na bolesti doIni hrudni patefe
s propagaci do bficha, zhorseni hybnosti dol-
nich koncetin a obc¢asné kiece prstli na ruce. Na
MR nalezena progrese loziska Th9 spolu s dal-
$imi lozZisky v obl. Th 2-5 a Th9-11. Bylo indiko-
vano opétovné provedeni operacniho vykonu.
Béhem téchto 4 operacnich vykon( mezi lety
2009-2012 bylo z patefniho kanélu odstranéno
celkem 19 objemnych schwannomd.

V mezidobi probihalo pravidelné sledova-
ni pacienta ve FN Brno a na MOU. Na MR snim-
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cich zprogredovala néktera schwannomatozni
loZiska a jind vznikla de novo, avsak neurochi-
rurgicka intervence v oblasti patefniho kanélu
nebyla indikovéna, protoze stav nebyl spojen
s progresi klinické symptomatologie.

V kvétnu roku 2022 byla planovéna opera-
ce schwannnomu na dorzélni strané predlokti
pravé horni koncetiny pro jeji bolest, pareste-
zie a slabost, avsak pro opétovny vznik bolesti
hrudni pétefe a progrese paraparézy dolnich
konc¢etin byl indikovén nejprve operacni vy-
kon v patefnim kanalu, kdy z laminektomie
Th5-7 byly odstranény celkem 4 tumory. Po
operaci udava pacient tlevu od bolesti, para-
paréza dolnich koncetin je jizlehkého stupné,
pretrvava hypestezie od Th7 distalné a poru-
cha hlubokého ¢iti.

Posledni operace na naSem pracovisti pro-
béhla v ¢ervnu roku 2022 - totalni exstirpace
schwannomu n. medianus . dx. na dorzalni
strané predlokti. | po této operaci nastala ule-
va od puvodnich obtizi na horni koncetiné.

Pacient nadale pravidelné dochazi na neu-
rochirurgickou ambulanci a na MOU, v planu
je provést MR kontrolu patefniho kanalu do
konce roku 2022.

Kazuistika — dcera

Pacientova dcera, ro¢nik narozeni 2002,
méla v roce 2018 diagnostikovanu hereditarni
schwannomatézu na podkladé germindlni
mutace SMARCB-1 genu (heterozygot) zdédé-
né z otcovy strany. Pro zadnd dal$i onemocné-
ni nebyla dosud sledovéna. V ¢ervenci 2018 ji
byly exstirpovany schwannomy hrudni stény
v 7.a 8. mezizebernim prostoru za ndhodného
nalezu schwannnom na LS patefi, se kterymi
probéhla konzultace na Neurochirurgické kli-
nice FN Brno. Brala studiovy |ék Tazemetostat.

Vzhledem k absenci klinické symptoma-
tologie vsak operacni feseni nebylo indiko-
vano. Pacientce bylo objednéno kontrolni MR
vysetfeni a domluvena ambulantni kontrola
za 6 mésich. Na kontrolu v bfeznu 2019 se
pacientka dostavila jiz s lehkou symptomato-
logii — tlaky do hyzdi, avéak onemocnéni bylo
ponechano na konzervativni terapii, bez nut-
nosti provést neurochirurgickou intervenci.
Dalsi ambulantni kontroly byly napldnovény
kazdych 12 mésica.

V prabéhu tii let nastala progrese potizi,
u pacientky se rozvinula chronicka bolest zad
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s propagaci do levé dolni koncetiny. Klinicky
se jednalo o iritacni radikuldrni syndrom S1 -
bolesti, parestezie, pozitivni napinaci manév-
ry.Na MR byly nalezeny mnohocetné schwan-
nomy Th 12-L3, S2-3 a v podkozni tukové
tkéni v Urovni L5. Pacientka byla indikovéna
k operaci, kterad probéhla v lednu 2021. Z la-
minektomie Th12 a L3 byla provedena totalni
exstirpace téchto tumorG. Drobné reziduum
bylo ponechéno v drovni L2.

Po operaci pacientku suzovaly neuropa-
tické bolesti v oblasti pravé dolni koncetiny
i pfi pouhém dotyku, paréza L4-S1, aviak za
hospitalizace se stav postupné upravil. Pri
propusténi je pacientka schopna samostatné
chlize bez rehabilita¢nich pomcek.

Na jare roku 2022 pfichazi pacientka na
pravidelnou kontrolu s ob&asnymi bolestmi
pfi zvednuti pravé horni koncetiny, na MR
nalezen schwannom dolniho trunku plexus
brachialis. V bézném zivoteé je viak léze témér
asymptomaticka, proto prozatim ponechana
bez neurochirurgické intervence.

V popredi obtizi pacientky se objevil pod-
kozni schwannom v bederni oblasti, ktery zpu-
soboval potize pfi noseni odévu. Tento byl
exstirpovan v zafi 2022 s naslednou ulevou
od potizi.

Pacientku i jejiho otce ponechavame na
nasi klinice v dlouhodobém sledovéni za pra-
videlnych ambulantnich kontrol s ¢erstvymi
vysledky magnetické rezonance.

Diskuze

Schwannomatdza se jako typ neurofib-
romatdzy vyskytuje pouze v 1% pfipadi (2).
Klinicky je jednim z hlavnich pfiznakd, které
pacienta privedou k Iékafi, chronicka bolest,
ktera je ve vétsiné piipad dlivodem k operac-
nimu feseni. Dle studie z roku 2018 je bolest
pfi schwannomatdze vyssi u pacientli s mutaci
genu LZTR-1. U této skupiny je rovnéz vyssi
vyskyt schwannom ve spindlinim kanalu (4).
| zde diskutovani pacienti trpéli svizelnou bo-
lesti a symptomatické schwannomy jim byly
nalezeny predevsim v patefnim kandlu.

Totalni exstirpace tumoru vede k Ulevé od
plvodni symptomatologie. V diagnosticko-te-
rapeutickém postupu lécby tohoto onemocné-
ni je zésadni dlouhodobé pravidelné sledovani
a chirurgické feSeni pouze symptomatickych
1ézi, eventuadlné |ézi dosazitelnych pfi operaci
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Obr. 3. MRdcery s ndlezem schwannomd v ob-
lasti lumbdini pdtere

pro lézi symptomatickou. Vzhledem k rozsahu
spindlniho postiZzeni jsme nestandardné volili
pouze operace bez instrumentace, prestoze
se jednalo o operace rozsahlych Usekd patere.
Dlvodem je velka pravdépodobnost dalsich
zasah( v budoucnu a pro nutnost sledovani
pomoci MR, kdy by kovovy materidl zptsoboval
mnozstvi artefaktd.

Oba nasi pacienti méli schwannomy lo-
kalizované jak spindlné, tak i periferné. Dle
dostupnych klinickych zdrojd tuto sdruzenou
symptomatologii nalézame u 12 % nemocnych
(3). Cilem Ié¢by této nemoci je zachovéni neu-
rologickych funkci a kontrola nad doprovod-
nou bolesti. Pacienty s touto diagndézou je s vy-
hodou ponechat v dlouhodobém sledovénina
spadovém neuroonkologickém pracovisti pro
vcasny zachyt nové vzniklych Iézi a progresi
jiz zjisténych a k feSeni doprovodnych potizi.
Kontroly planujeme v ¢asovém sledu dle zavaz-
nosti aktualnich obtizi. U pacientt cerstvé po
operaci doporucujeme kontrolu za 6-8 tydn(
od propusténi z hospitalizace. Na této kontro-
le zhodnotime s odstupem efekt operacniho
feseni. Dale preferujeme kontroly v intervalu
3-6 mésicl s cerstvymi snimky magnetické
rezonance. Pokud jsou pacienti bez progrese
potizi, je mozno postupné intervaly ambulant-

nich kontrol prodlouZit na jednou za 12 mésict.

Zaver

V uvedené kazuistice otce a dcery trpicich
schwannomatdézou jsme sledovali posloup-
nost klinickych obtizi a jejich feseni. V soucas-
né dobé nejsme schopni ovlivnit onemocnéni
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jinak nez chirurgicky. Vzhledem k progresiv-
nimu charakteru onemocnéni dochazi pfi
dlouhodobém sledovani prakticky vzdy ke
zvétsovani tumor( nebo k de novo formacim.
Ty, které se projevuji klinicky, je nutno chirur-
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