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SOUHRN

Cervinkova I, Skotikova J, Pavlovsky Z,
Seehofnerova A. Embryonalni rhabdo-
myosarkom u chlapce s Costello syndro-
mem

Autofi prezentuji pripad 20mési¢niho
chlapce stigmatizovaného v ramci Costello
syndromu s akutni retenci mo¢i a nalezem
tumordzni léze v oblasti malé panve, kterd
byla pozdéji diagnostikovana jako embryo-
nalni rhabdomyosarkom. Autofi diskutuji
souvislost vzniku tumoroznich 1ézi a Costel-
lo syndromu.
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SUMMARY

Cervinkova I, Skotakova J, Pavlovsky Z,
Seehofnerova A. Embryonal rhabdomyo-
sarcoma in boy with Costello sydrome -
case report

Authors would like to present case of
20-month-old boy suffering from Costello
syndrome with acute urine retention and
a tumorous lesion in small pelvis, later being
diagnosed as an embryonal rhabdomyosar-
coma. The relation between Costello syn-
drome and tumorous lesions formation is
being discussed.

Key words: Costello syndrome, retenti-
on, rhabdomyosarcoma, tumor.

Konflikt zajmU: zadny.

uvoD

Nékteré vzacnéjsi genetické syndromy jsou spojené s vys$im
rizikem vzniku nddorového onemocnéni. Jednim z téchto
syndromt je Costello syndrom (1, 2). Z malignich nadoro-
vych onemocnéni v souvislosti s timto syndromem je v dét-
ském véku v prvé radé uvadény rhabdomyosarkom. Rhab-
domyosarkom patfi mezi nddory mezenchymové s vyskytem
predevsim u déti a adolescenti (2).

KAZUISTIKA

U pacienta byl v 1 roce véku diagnostikovan Costello syn-
drom. Je u néj patrnd makrocefalie, dysmorfni obli¢ej, celkové
je chlapec hypotonicky a tézce psychomotoricky retardovany.

V poloviné srpna 2011, kdy mu bylo 20 mésict, byl u prak-
tického lékare pro déti a dorost opakované vysetfovan pro
teploty, neklid, plactivost. Laboratof, stéry i kultivace byly ne-
gativni. Béhem 14 dni se potize zhorsovaly, brisko se postup-
né zvétSovalo, chlapec mo¢il po kapkach. Byl ptijat na détské
oddéleni spadové nemocnice. V laboratornich hodnotach byl
patrny vzestup hladiny urey a kreatininu a také hyponatre-
mie. CRP bylo negativni. Pfi ultrazvukovém vy$etfeni bricha
bylo patrné vyrazné rozpéti moc¢ového méchyte zadrzovanou
moci. Opakovany pokus o vycévkovani se nezdatil, chlapec
byl nasledné transferovan na pracovi$té vyssiho typu. Pri
transferu chlapec spontanné vymocil mensi mnozstvi tekuti-
ny. Pti ultrazvukové kontrole byla stale vyrazna retence moci
v moc¢ovém meéchyti, byla popisovana jiz i dilatace dutého
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A Obr. 1A

A Obr. 1B

A Obr. 1C

Obr. 1. Magnetickd rezonance. A - T1-vdzeny obraz v axidlni roviné s ndlezem objemné tumordzni léze v pdnevni oblasti s intimnim vztahem k mocovému
meéchyri; B - T1-vdzeny obraz v axidlni roviné po poddni kontrastni Idtky s vyraznym sycenim tumordzni léze; C — T1-vdZeny obraz v axidlni roviné s potlacenim

signdlu tuku

Fig. 1. Magnetic resonance. A - axial T1-weighted image showing voluminous pelvic tumor in tight connection with urinary bladder; B - axial postcontrast
T1-weighted image showing high contrast enhancement of the lesion; C — axial fat suppressed T1-weighted image

systému obou ledvin. U chlapce byly klinicky pozorovatelné
otoky v obli¢eji a na dolnich koncetinach. V dutiné brini
nebyla hmatna zadna patologicka rezistence. Po opétovnych
neuspé$nych pokusech o vycévkovani byl kontaktovan urolog
a doslo k zavedeni epicystostomie. Ta okamzité odvedla cca
800 ml modi i s krvi. V kontrolnich laboratornich vysettenich
byla patrnd normalizace hodnot urey a kreatininu. Chlapci
byla podéna laxativa a nalev, ov§em bez efektu. O 2 dny poz-
déji byl proveden dalsi pokus o zacévkovani, rovnéz netspés-
ny. Proto bylo indikovéno provedeni MR malé panve (obr. 1).
Zde byla popsana tumordzni léze ve ventralni ¢asti diafrag-

A Obr.2

Obr. 2. Histopatologické vysetreni — embryondlIni rhabdomyosarkom
v barveni hematoxylin-eosin

Fig. 2. Histopathology — embryonal rhabdomyosarcoma in hematoxylin-
-eosin stain
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ma pelvis, v intimnim vztahu k mo¢ovému méchyti, velikosti
40 x 32 x 57 mm. Bylo vysloveno podezfeni na malignitu typu
rhabdomyosarkomu. O 3 dny pozdéji byla provedena biopsie
a histologicky byla stanovena kone¢na diagndza (obr. 2). Jed-
nalo se o embryonalni rhabdomyosarkom.

Chlapec nasledné podstoupil chemoterapii a cystoprosta-
tectomii. V soucasné dobé se pacient nachazi v remisi one-
mocnéni - bez zndmek rezidua ¢i recidivy tumoru.

DISKUSE

Nejéastéjsim a typickym sarkomem pro détsky vék je rhabdo-
myosarkom (RMS).

Reprezentuje az 55-60% vsech sarkomt mékkych tkani
u déti. Sarkomy mékkych tkani v détském véku patti mezi na-
dory s bimodalni vékovou incidenci. Prvni vrchol je ve véku
3-5 let, druhy vrchol vyskytu je v obdobi dospivani (3, 4).

Rhabdomyosarkom je agresivni sarkom s bunéénou di-
ferenciaci smérem k pri¢né pruhované svaloviné. Mutize po-
stihnout kazdou ¢ast téla kromé skeletu, véetné téch mist, kde
se svalové bunky normalné nevyskytuji. Nej¢astéji postihuje
hlavu a krk v 35-42 %, koncetiny v 15-20 %, uropoeticky trakt
v priblizné 18-25 %, trup (vcetné plic) v 10-15%. Z urogeni-
talnich organu postihuje nejcastéji prostatu, moc¢ovy méchyt,
pochvu a paratestikularni oblast (2).

Cetnost nadoru kolisa mezi 3,5-8 % vsech zhoubnych né-
dort détského véku, v dospélosti se vyskytuje velmi vzacné.
Incidence je 5,5 : 1 000 000 déti za rok (2).

U malych déti se v oblasti hlavy, krku, urogenitalniho
traktu a retroperitonea nejcastéji setkavame s embryonalnim
rhabdomyosarkomem. Patfi zde i sarcoma botryoides, coz je
forma embryonalniho rhabdomyosarkomu, ktera tvoti exofy-
ticky rostouci nadorové hmoty. Typickou lokalizaci jsou mo-
¢ovy méchyt nebo vagina (5).

Nékteré genetické syndromy jsou spojeny s vy$si preva-
lenci rhabdomyosarkomu. Jednim z takovychto syndromt je
Costello syndrom (1, 2).
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Costello faciokutaneoskeletalni syndrom je sporadicky se
vyskytujici afekce provazend mentalni retardaci a vysokym ri-
zikem manifestace malignity v détském véku (6). Prevalence
syndromu se udava v rozmezi 1 : 300 000 az 1 : 1 250 000 (7).
Miize byt zptisoben mutacemi v genu HRAS (11p15.5) (1).

Syndrom je charakterizovan relativné vysokou porodni
hmotnosti postizenych jedincti a makrocefalii (1), vyskytuji
se facialni dysmorfie, hyperelasticita kiize (6, 8). Postnatalni
obdobi je charakterizovano neprospivanim, abnormdlnim
neurologickym nalezem s hypotonii, nystagmem a opoz-
dénim vyvoje, také mentalni retardaci (1). Byva ¢asto obraz
Chiari 1 malformace (9). Jedinci maji jemné kudrnaté vlasy,
ze skeletdlnich anomalii byvaji napf. ulnarni dukce zapés-
ti a prsti, pedes plano/calcaneovalgi (6, 8). Dale byva maly
vzrust v disledku ¢aste¢ného ¢i kompletniho deficitu risto-
vého hormonu. Vyskytuji se také srde¢ni anomalie, jako napt.
supraventrikuldrni tachykardie nebo hypertroficka kardio-
myopatie (1).

Nejcastéj$imi nadory v détstvi jsou papilomy v perioralni
a periandlni oblasti (1, 9).

Jedinci s Costello syndromem maji priblizné 15% celozi-
votni riziko vzniku zhoubnych nddort véetné rhabdomyosar-
komu a neuroblastomu u malych déti a karcinomu mocového
méchyfte z prechodnych bunék u dospivajicich a mladych do-
spélych (9).

ZAVER

Cilem autort bylo poukazat na zvySenou pravdépodobnost
vzniku zhoubného nadorového onemocnéni pti nékterych
vzacnéjsich hereditdrnich onemocnénich. V souvislosti
s Costello syndromem se v détském véku jednd nejcastéji
o rhabdomyosarkom, zejména embryonalni rhabdomyosar-
kom, dale mtize jit také napriklad o neuroblastom. Definitiv-
ni diagnodza je moznd pouze histologicky, ale znama souvis-
lost nékterych vzacnéjsich genetickych syndromu s urc¢itymi
typy nadorovych onemocnéni, charakter a lokalizace 1éze
muze byt vyznamnym voditkem pro stanoveni predbézné
diagnozy.

LITERATURA 3. Baj¢iova V. Sarkomy mékkych tkani u ado-

1. Plevova P, Silhdanova E, Foretova L.
Vzacné hereditarni syndromy s vy$sim
rizikem vzniku nddort. Klinicka onkolo-
gie 2006; 19: 68-75.

2. Chocholaty M, Kawaciuk I, Mali$ J,
Dusek P, Zamec¢nik J. Embryondlni
rabdomyosarkom ledvinové panvic-
ky. Urologie pro Praxi 2007; 8: 133-
134.

lescentti. Onkoldgia 2008; 3: 367-371.

. Bajciova V, Tomasek J, Stérba J, et al.

Nadory adolescentit a mladych dospé-
Iych. Praha: Grada Publishing 2011; 91-
102.

. Feit J, et al. Atlas patologie pro studen-

ty mediciny. Dostupné z: http://atlases.
muni.cz/atlases/stud/atl_cz/au-cz.html

. Seemanova E. Costello syndrom. Ces-

-slov Pediatr 2003; 10: 633-636.

7. Neall LE, Morrison S. Costello syndro-
me. Genetics Home Reference. Dostupné
z: http://ghr.nlm.nih.gov/condition/cos-
tello-syndrome

8. Gripp KW. Tumor predisposition in
Costello syndrome. Am ] Med Genet
2005; 137: 72-77.

9. Gripp KW, Lin AE. Costello syndro-
me. GeneReviews [Internet]. Dostupné
z:  http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/
NBK1507/

strana 277



