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Opis choroby *

Definicja
Osteosarcoma is a primary malignant tumour of the skeleton characterised by the direct
formation of immature bone or osteoid tissue by the tumour cells.
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Migsak kosciopochodny
Synonimy: osteosarcoma (ang. osteosarcoma; WT)

OMIM: 259500



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=668

ORPHA kod: 668

ICD-10: C40.0-C40.9, C41.0-C41.9

Definicja choroby

Zmiany patologiczne w kosciach spotyka sie stosunkowo czesto. Zdecydowana wiekszo$¢ ma
charakter tagodny. Nowotwory ztosliwe kosci (NZK) u dzieci i mtodziezy stanowig ok. 7%
wszystkich rozpoznawanych choréb nowotworowych, co oznacza, ze w Polsce rocznie
pierwotny ztosliwy guz kosci stwierdza sie u ok. 60 nowych pacjentow.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Miesak osteogenny wystepuje w potgczeniu z siatkowczakiem (RB; 180200), ktéry jest
spowodowany mutacjg w genie RB1 (614041) na chromosomie 13g14. Kostniakomiesak
wystepuje czesto w chorobie Pageta kosci, ktéra moze by¢ spowodowana mutacjg w genie
TNFRSF11A na chromosomie 18g22. Mutacja w innym genie na chromosomie 18q moze byc¢
zmutowana w przypadkach kostniakomiesaka. Kostniakomiesak jest cechg zespotu Li-
Fraumeni-1 (LFS1; 151623), spowodowanego mutacjg w genie TP53 (191170) oraz zespotu Li-
Fraumeni-2 (LFS2; 609265), spowodowanego mutacjg w genie CHEK2 ( 604373). Sporadyczne
kostniakomiesaki sg rowniez zwigzane z mutacjami w genie CHEK2 (604373.0005).
Kostniakomiesak jest sktadowg akronimowo okreslanego zespotu OSLAM (165660).

Epidemiologia

Czestos¢ wystepowania NZK zwieksza sie wraz z wiekiem. Szczyt zachorowan przypada na
15-19 rz., cho¢ mogg wystgpi¢ w kazdym wieku. Nieco czesciej wystepujg u chtopcow.
Etiologia jest nieznana. Najczesciej rozpoznawane NZK to miesak kosciopochodny
(osteosarcoma) - 56% wszystkich guzoéw kosci. Wg obecnej klasyfikacji WHO, miesak
kosSciopochodny zaliczany jest do guzéw chrzestno-kostnych.




Opis kliniczny

NZK sg agresywnymi zmianami z tendencjg do tworzenia odlegtych przerzutéw jak réwniez
nawrotéw mimo stosowanego leczenia. W poczatkowej fazie choroby mogg przebiegac
niezauwazenie. Niestety, az u ok. 40% chorych w momencie rozpoznania stwierdza sie
rozsiew choroby. Najczestszg lokalizacjg przerzutow sg ptuca. Nieleczone NZK prowadzg
nieuchronnie do $Smierci pacjenta. W przypadku rozsiewu choroby do obrazu klinicznego
dotaczajg sie objawy z zajetych narzgddéw/uktaddw.

Nowotwory tagodne uktadu kostnego wystepujg zdecydowanie czesciej niz zmiany ztosliwe.
Bol wystepuje nawet u 90% dzieci ze zmianami ztosliwymi, czesto nasilajgc sie w godzinach
nocnych.

Objawy kliniczne guzow kosci: bol kosci; wysitkowy lub/i spoczynkowy, nocny, asymetryczny,
nasilajgcy sie w czasie, niepoddajgcy sie leczeniu objawowemu, nieproporcjonalny po
banalnym urazie (90% pacjentdw), zaburzenia chodzenia (60%), ograniczenie w swobodnym
poruszaniu sie (45-60%), ograniczenie ruchu w stawie (45-60%), powiekszenie obwodu
konczyny (70-80%), obrzek lub guz tkanek miekkich (50-60%), wysiek w stawie (10-15%),
ztamanie patologiczne (8-16%), gorgczka, podwyzszone parametry stanu zapalnego,
zwiekszone ocieplenie okolicy, obrzek (tzw. maska zapalna) (20-40%), objawy zwigzane ze
szczegdblng lokalizacja guza: kregostup - ucisk na kanat kregowy, béle korzeniowe, objawy
ubytkowe; okolica krzyzowo-ledZzwiowa - zaburzenia funkcji zwieraczy (2%).

Diagnostyka

Prawidtowa diagnostyka w oparciu o dane kliniczne decyduje o wyborze postepowania, ktore
jest kluczowe dla dalszych loséw chorego. Podstawg rozpoznania NZK jest prawidtowo
wykonana biopsja. Powinna by¢ ona wykonana przez doswiadczonego operatora z
zachowaniem zasad czystosci onkologicznej. U dzieci dodatkowo powinna by¢ wykonana w
osrodku, ktéry bedzie prowadzit ostateczne leczenie chirurgiczne. Pobrany materiat nalezy
zabezpieczy¢ do badan histologicznych i genetycznych. Prawidtowa ocena histopatologiczna
wraz z wynikiem badania molekularnego jest fundamentem do dalszych prawidtowych decyzji
terapeutycznych.

Badania obrazowe sg ztotym standardem rozpoznawania NZK. W przypadku najmniejszych
watpliwosci co do charakteru zmiany nalezy zawsze rozwazy¢ wykonanie zdjecia rtg. Badania
obrazowe powinny obejmowac okolice guza pierwotnego, jak i miejsca ewentualnych
przerzutow. W diagnostyce NZK wykorzystywane ponadto sg: usg, TK, MR, PET, scyntygrafia
kosci. Stwierdzenie zmian o charakterze nowotworowym w innym miejscu niz ognisko




pierwotne Swiadczy o rozsiewie choroby.

Diagnostyka réznicowa NZK powinna obejmowac: ostre i przewlekte zapalenie kosci i szpiku
(osteomyelitis), choroby z kregu histiocytoz, przerzuty do kosci innych nowotworéw. W
przypadku podejrzenia miesaka kosciopochodnego dodatkowo: wrodzong tamliwos¢ kosci
typu I, kostniaka zarodkowego (postac tagodng i ztosliwg [osteoblastomal), torbiel
aneuryzmatyczng kosci, chondrosarcoma, malignant fibrous histiocytoma, guz
olbrzymiokomorkowy (giant cell tumor). W przypadku podejrzenia ES: inne guzy
drobnookragtkomorkowe, a szczegdlnie drobnokomérkowg postac osteosarcoma, alweolarng
posta¢ miesaka prgzkowanokomorkowego, desmoplastyczny guz drobnookrggtokomérkowy,
chtoniaki nie-Hodgkina, przerzutowg posta¢ NBL.

Leczenie

Leczenie guzdw kosci zalezy od ich charakteru, wielkosci, lokalizacji oraz obecnosci ztamania.
Leczeniem zmian tagodnych i zapalnych zajmujg sie ortopedzi. Leczenie NZK ma charakter
skojarzony i kompleksowy. W jego sktad wchodzi chemioterapia i leczenie operacyjne, aw
przypadku ES niekiedy dodatkowo radioterapia i autologiczny przeszczep szpiku. Nalezy
pamietad, ze kluczowym elementem, zaréwno w leczeniu pierwotnym, jak i wzndw, jest
leczenie chirurgiczne, w tym mozliwos¢ wykonania radykalnego zabiegu operacyjnego. Przez
caty okres leczenia pacjenci objeci sg opiekg psychologiczng i rehabilitacyjng. Na
intensywnosc¢ leczenia, jak i na dobor liczby procedur, majg wptyw nie tylko rozpoznanie
histopatologiczne, ale takze tzw. czynniki rokownicze charakterystyczne dla danej jednostki, w
tym stopien zaawansowania, obecnosc¢ czynnikdw genetycznych i wiek pacjenta. Im choroba
jest bardziej rozsiana, tym leczenie bardziej intensywne i bardziej okaleczajgce, i tym wieksze
ryzyko odlegtych nastepstw.

Szczepienia ochronne

Zaleca sie rewakcynacje, rozpoczynajac 3 miesigce po zakoniczeniu leczenia. W trakcie
leczenia, ze wzgleddéw epidemiologicznych, mozliwe jest szczepienie szczepionkami zabitymi
lub posiadajgcymi czgstke wirusa (np. grypa, COVID-19, wzw B). Konieczne szczepienia
kokonowe (czyli rodzina i wszyscy w otoczeniu) przeciwko grypie i COVID-19.

Zalecenia szczegolne




Ztamanie patologiczne

Pomimo braku ewidentnych cech choroby rozrostowej moze sugerowac¢ nowotwor narzadu
ruchu. W takim przypadku zawsze nalezy wykluczy¢ chorobe nowotworowa. W przypadku
ztaman patologicznych, w przypadku podejrzenia lub istnienia choroby nowotworowej,
przeciwwskazane jest wykonywanie zespolen, gdyz prowadzi to do rozsiewu komérek
nowotworowych i moze dyskwalifikowac chorego z leczenia oszczedzajgcego.

Bole wzrostowe vs. nowotworowe

Bole wzrostowe pojawiajg sie czesto po duzej aktywnosci, majg charakter przerywany (okresy
bez bolowe, jedno lub kilku dniowe), wedrujg, zmieniajg swojg lokalizacje, ustepujg po
placebo, a co bardzo wazne nie stwierdza sie odchylerr w badaniu klinicznym.

Bole nowotworowe nie majg zwigzku z aktywnoscig, dotyczg jednego miejsca, nasilajg sie
wraz z uptywem czasu, nie ustepujg po lekach przeciwbolowych, a w badaniu klinicznym
stwierdza sie nieprawidtowosci.

Pojawienie sie nowych objawow u pacjenta z rozpoznang zmiang tagodng kosci

W takim przypadku konieczne jest powtdrzenie i/lub pogtebienie diagnostyki celem
wykluczenia ewentualnej transformacji zmiany w kierunku zmiany ztosliwej. Niekiedy
konieczne staje sie powtdrne wykonanie biopsji. Wskazane jest przekazanie pacjenta do
osrodka referencyjnego.

Rokowanie

Rokowanie zalezy od rodzaju choroby, a takze od obecnosci lub nie czynnikéw ryzyka. W
postaciach zlokalizowanych, bez czynnikdéw ryzyka, przy adekwatnym leczeniu i z dobrg
odpowiedzig na terapie, 5-letni OS w miesaku kosciopochodnym siega obecnie ok. 75%. W
przypadku choroby rozsianej, z obecnoscig czynnikdéw ryzyka rokowanie spada do 15-20%.
Rokowanie u pacjentow we wznowie wynosi ok 20%. 5-letni OS dla progresji na leczeniu
pierwotnym wynosi 0%.

W trakcie intensywnej chemioterapii i/lub radioterapii konieczna ochrona pacjenta przez
infekcjami, maksymalne izolowanie przez innymi osobami. Zalecana dieta lekkostrawna. Nie
dac sie nabrac na oferty terapii tzw. alternatywnych lub tatwej drogi do wyleczenia. W Polsce
terapia jest prowadzona w klinikach, wedtug zasad miedzynarodowych.




Organizacje pacjenckie

Wiekszos$¢ klinik wspotpracuje z fundacjami pozarzgdowymi, dziatajgcymi w interesie
rodzicow.
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Zawarte informacje majg charakter ogdlny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczgcy pacjenta, w sposéb dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omoéwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art. 4
ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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