Miesak prazkowanokomorkowy
Kod Orpha: 780 Kod OMIM: 268220

Opis choroby *

Definicja

A malignant soft tissue tumor which develops from cells of striated muscle. It is the most
common form of tumor found in children and adolescents.
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Miesak prazkowanokomorkowy



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=780

Synonimy: Rhabdomyosarcoma (ang. Rhabdomyosarcoma; RMS)
OMIM: 268210
ORPHA kod: 780

ICD-10: C38.1, C38.3, C38.4, C45.0-C45.9, C48.0, C48.8, C49.0-C49.9, €63.0, C66, C67-C67.9,
C68.0-C68.9, C69.6

Definicja choroby

Miesaki tkanek miekkich (MTM) stanowig heterogenng grupg nowotworow ztosliwych
wywodzgcych sie z em-brionalnej tkanki mezenchymalnej i neuroektodermalnej. MTM
wykazujg wspolne cechy biologiczne i kliniczne:

- pseudorozprezajgcy wzrost,

- tworzenie naciekow wzdtuz przestrzeni i otwordéw naturalnych,

- tendencje do nawrotéw w miejscu ogniska pierwotnego oraz do przerzutowana drogg
krwiopochodng do ptuc, kosci, szpiku i OUN.

Najczestszym typem histologicznym MTM u dzieci (ok. 70%) jest miesak
prazkowanokomorkowy (RMS), dru-gim - miesak mazidéwkowy (10%), trzecig grupe (8-10%)
stanowi rodzina guzow Ewinga, (pozakostny miesak Ewinga i prymitywny guz
neuroektodermalny - PNET). Pozostate typy MTM u dzieci wystepujg znacznie rzadziej i sg
zbiorczo okreslane jako guzy nie-RMS (non-RMS). W okoto 20% przypadkéw MTM u dzieci w
momencie rozpoznania stwierdza sie rozsiang postac¢ choroby.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Wiekszos¢ przypadkéw MTM u dzieci stanowig zachorowania sporadyczne. Na rozw6j MTM
moga wptywac czynniki genetyczne i Srodowiskowe (udowodniono wptyw promieniowania
jonizujgcego, wczesniejszego stosowania cytostatykdw, ekspozycji na chlorofenole, dioksyny,
chlorek winylu). Zwiekszone ryzyko rozwoju MTM wystepuje m.in. w z. Li i Fraumeniego, z.
Gardnera, z. Wernera, nerwiakowtokniakowatosci typu |, z. Beckwitha i Wiedemanna, u dzieci
z dziedziczng postacig siatkdwczaka.




Epidemiologia

W Polsce MTM stanowig ok. 7% nowotwordw ztosliwych u dzieci, sg 5. co do czestosci grupa
nowotwordow w grupie dzieci ponizej 16 rz; (wskaznik zapadalnosci: 0,2-1,0/100 tys. dzieci
rocznie).

Obserwuje sie 2 szczyty zachorowan: u matych dzieci w wieku 2-6 lat i u mtodziezy >12 rz.

Opis kliniczny

Objawy kliniczne MTM sg zalezne od lokalizacji guza, jego wielkosci i dynamiki wzrostu i
wykazujg duzg rézno-rodnos¢. Ze wzgledu na roznorodnosc¢ lokalizacji guza pierwotnego,
mozliwe sg rézne objawy, zalezne od lokalizacji narzgdowej.

Z uwagi na bogatg symptomatologie MTM, pacjent moze zgtosic sie zaréwno do lekarza
rodzinnego, pediatry, jak réwniez do lekarzy innych specjalnosci. Stwierdzenie niepokojgcych
objawdw, zwtaszcza przy ich jedno-stronnym charakterze, powinno tgczy¢ sie z podjeciem
dziatan medycznych uwzgledniajgcych w diagnostyce réznicowej chorobe nowotworowg. W
zwigzku z duzg czestoscig urazéw u dzieci, w wielu przypadkach rozwijajgce sie MTM sg
traktowane jak zmiany pourazowe (krwiak, zwtoknienie), co moze spowodowac opdznione po-
stawienie diagnozy. W sytuacjach budzgcych niepokdj onkologiczny nalezy jak najszybciej
dazy¢ do wykonania badan obrazowych - USG, RTG, ewentualnie badan endoskopowych. W
przypadku podejrzenia nowotworu lub niejasnego obrazu podstawowych badan, zwtaszcza
przy wspotistnieniu objawow ogdlnych (gorgczka, utrata masy ciata, wzmozona potliwosc)
wskazane jest rozszerzenie diagnostyki obrazowe;j.

Diagnostyka

Podstawg rozpoznania MTM jest badanie histopatologiczne materiatu ze zmiany
nowotworowej pobranego pod-czas biopsji operacyjnej lub pierwotnego zabiegu resekgji.
Decyzja o rodzaju zabiegu chirurgicznego powinna by¢ poprzedzona badaniami obrazowymi
ogniska pierwotnego nowotworu i wykonana w osrodku posiadajgcym doswiadczenie w
chirurgii onkologicznej dzieci i mtodziezy. Diagnostyka histologiczna MTM obejmuje ocene
materiatu z biopsji guza, ew. jego resekcji, diagnostyke immunohistochemiczng i genetyczng
(badania cytogenetyczne i molekularne).

W przypadku resekcji guza (pierwotnej lub odroczonej) dokonuje sie mikroskopowej oceny
radykalnosci zabiegu chirurgicznego. Diagnostyka stadium choroby nowotworowej powinna




by¢ przeprowadzona w osrodku onkologii dzieciecej. Za czynniki zwigzane z korzystnym
rokowaniem uwaza sie: 1) wiek <10. rz. w chwili rozpoznania; 2) rozpoznanie RMS
embryonale; 3) korzystne lokalizacje anatomiczne (oczoddt, glowa i szyja - lokalizacja nie-
okotooponowa, uktad moczowo-pitciowy poza pecherzem moczowym i prostatg); 4)
najwiekszy wymiar guza <5 cm; 5) brak zajecia regionalnych weztéw chtonnych (NO w
klasyfikacji TNM); 6) wykluczenie przerzutéw odlegtych (MO w TNM).

Leczenie

Leczenie dzieci z MTM najczesciej wymaga zastosowania skojarzonej terapii onkologicznej:

- leczenia systemowego (chemioterapii)

- leczenia miejscowego (chirurgii i/lub radioterapii).

Czas i udziat poszczegolnych metod leczenia jest uzalezniony od czynnikéw rokowniczych (typ
histologiczny guza, jego wielkos$¢, lokalizacja i stosunek do narzgddw sasiednich, wiek
pacjenta, rodzaj i radykalnos¢ pierwotnego zabiegu chirurgicznego, zajecie regionalnych
weztéw chtonnych, obecnos¢ ewentualnych przerzutéw odlegtych i ich reakgji na leczenie).
Decyzje o rodzaju i kolejnosci poszczegdlnych elementéw terapii podejmuje
wielodyscyplinarny zespét specjalistéw (onkolog dzieciecy, chirurg dzieciecy, radioterapeuta i
radiolog). U wiekszosci dzieci z MTM w poczatkowej fazie leczenia stosuje sie wielolekowg
chemioterapie w celu redukcji masy guza pierwotnego przed planowanym zabiegiem
chirurgicznym i eliminacji mikro- i makroprzerzutéw. Dzieki zmniejszeniu wielkos$ci guza
pierwotnego stwarza ona szanse wykonania odroczonego radykalnego zabiegu
chirurgicznego. W przypadku chorych, u ktérych mozliwe jest radykalne leczenie operacyjne w
poczatkowej fazie terapii, w wiekszosci przypadkow stosuje sie leczenie uzupetniajgce:
chemioterapie i/lub radioterapie lokalng. W lokalizacji okotooponowej MTM metodg z wyboru
w kontroli lokalnej choroby powinna by¢ radioterapia. Schematy chemioterapii stosowanie w
leczeniu MTM u dzieci obejmujg skojarzone stosowanie wielu cytostatykdéw (m.in.
winkrystyny, daktynomycyny, ifosfamidu, cyklofosfamidu, doksorubicyny, epirubicyny,
karboplatyny, etopozydu, topotekanu). W razie braku odpowiedzi na leczenie podejmuje sie
proby chemioterapii z zastosowaniem innych lekéw (m.in irynotekanu, temozolomidu,
gemcytabiny, docetakselu, winorelbiny).

Szczepienia ochronne

Zaleca sie rewakcynacje, rozpoczynajac 3 miesigce po zakoniczeniu leczenia. W trakcie
leczenia, ze wzgleddw 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

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.

Rokowanie

Odsetki 5-letnich przezy¢ wolnych od zdarzen (event free survival, EFS) u dzieci z MTM |
stadium wg. IRS wy-noszg 80-85%, w stadium Il 70-80%, w stadium Il IRS 65-70%. Wyniki
leczenia dzieci z rozsianymi MTM sg nadal niezadowalajgce, a w stadium IV odsetki 5-letnich
EFS wynoszg tylko 20-30%.

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

Wiekszosc¢ klinik wspotpracuje z fundacjami pozarzgdowymi, dziatajgcymi w interesie
rodzicow.

Wazne strony internetowe

Osrodki eksperckie (ze wskazaniem odpowiedniego OECR lub listy desygnowanych OECR, lub
np. oddziaty gastroenterologii, oddziaty pulmonologii dzieciecej, poradnie zdrowia
psychicznego i poradnie ortopedii, etc)
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. 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 nalezyta starannoscia.
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