Watrobiak zarodkowy
Kod Orpha: 449 Kod OMIM: 114550

Opis choroby *

Definicja

A malignant hepatic tumor, typically affecting the pediatric population, arising mostly in an
otherwise healthy liver. The most common signs are abdominal distension and abdominal
mass. Sometimes patients present with anorexia, weight loss, fatigue. Most HBLs are
sporadic, but some cases are associated with genetic factors, especially overgrowth
syndromes, such as Beckwith-Wiedemann syndrome (BWS) or hemihypertrophy, and familial
adenomatous polyposis (FAP).
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Watrobiak zarodkowy



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=449

Synonimy: Hepatoblastoma (ang. Hepatoblastoma; HBL)
OMIM: 114550
ORPHA kod: 449

ICD-10: C22.2

Definicja choroby

tagodne i ztosliwe nowotwory watroby u dzieci sg rzadkie. Zdecydowana wiekszos¢ z nich to
zachorowania sporadyczne. Pierwotne ztosliwe nowotwory watroby u dzieci sg rzadkie i
stanowig 0,5-2% wszystkich guzow litych wieku dzieciecego. Najczestsze ztosliwe pierwotne
guzy watroby u dzieci to watrobiak ptodowy (hepatoblastoma, HB), 50-60%, oraz rak
watrobowokomorkowy (hepatocellular carcinoma, HCC), 25-30%, rzadziej wystepujg miesaki.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

W HB wystepuje niewiele zmian chromosomalnych, polegajgcych gtéwnie na zysku
dodatkowych chromosomoéw: 1q, 2, 8q, 17q, 20. Wystepuje gtdwnie w wieku do lat 3. Jego
rozwdéj zwigzany jest z zaburzeniem mechanizmu organogenezy.

Epidemiologia

Guzy watroby stanowig okoto 5-6% wszystkich guzow brzucha diagnozowanych u dzieci.
Ocenia sig, ze wiekszo$¢ mas w watrobie u dzieci ma charakter ztosliwy, zmiany o charakterze
tagodnym stanowig 1/3 przypadkdw.

Watrobiak zarodkowy stanowi od 1 do 2% wszystkich nowotworéw ztosliwych wieku
dzieciecego, najczesciej wystepuje u dzieci do 3 roku zycia. Uwaza sie, ze hepatoblastoma
wywodzi sie z niezréznicowanych hepatocytow.




Opis kliniczny

Wiekszos¢ pierwotnych nowotworow watroby ma podobng manifestacje kliniczng. Do
typowych objawow nalezg: powiekszenie obwodu brzucha, postepujgce wzdecie brzucha,
wyczuwalny guz/masa w brzuchu, hepatomegalia, béle brzucha, wymioty, objawy ogdlne
(blados¢, utrata apetytu i masy ciata, gorgczka), krwawienie do jamy brzusznej. Tym objawom
mogga towarzyszyc¢ z6ttaczka, najczesciej zaporowa, oraz splenomegalia.

Obecnosc¢ guza watroby mogg sugerowac objawy przedwczesnego dojrzewania ptciowego
zwigzane z wydzielaniem przez guz choriongonadotropiny (BHCG) oraz fenotyp
charakterystyczny dla zespotdw genetycznych. U pacjentéw z HB mogg wystgpic zaburzenia
mineralizacji kosci (osteopenia). Krwawienie do jamy otrzewnowej zwigzane z peknieciem
guza watroby jest rzadkie i wystepuje w okoto 2,9-8,6% HB. Do klasycznych objawow naleza:
powiekszenie obwodu brzucha, objawy ostrego brzucha, spadek cisnienia tetniczego.
Towarzyszg im obnizenie stezenia Hgb i wartosci Ht. Masywne krwawienie moze skutkowac
wstrzgsem pokrwotocznym, a w konsekwencji urazem niedokrwiennym watroby.

Diagnostyka

Markery nowotworowe. U kazdego pacjenta z guzem watroby nalezy oznaczy(¢ stezenie alfa-
fetoproteiny (AFP). Bardzo wysoki poziom AFP sugeruje diagnoze HB, chociaz AFP moze by¢
podwyzszona w HCC, GCTs oraz w tagodnych nowotworach watroby, takich jak: mesenchymal
hamartoma lub niemowlecy hemangioma.

Fizjologicznie wyzsze stezenia AFP stwierdza sie u noworodkdw i niemowlat do 8. miesigca
zycia. Najwyzsze wartosci obserwowane sg bezposrednio po urodzeniu, co utrudnia
interpretacje wynikow u niemowlat. Pewng wskazowka moze by¢ kilkukrotne oznaczenie w
odstepach czasowych.

Inne markery nowotworowe. W guzach watroby wzrastajg rowniez niespecyficzne markery
nowotworowe, takie jak: OB, CRP, LDH, ferrytyna oraz kwas moczowy. Dla HB
charakterystyczna jest nadptytkowos$c zwigzana ze wzmozong produkcjg interleukiny 6 (IL-6).

Diagnostyka obrazowa. Badania obrazowe konieczne do ustalenia rozpoznania obejmujg USG
oraz rezonans magnetyczny i/lub tomografie komputerowg jamy brzusznej. Do okreslenia
przedoperacyjnego zaawansowania guza stosowana jest klasyfikacja PRETEXT (PRETreatment
EXTent of disease), ktora okresla zajecie tzw. sekcji watroby. W ocenie stadium
zaawansowania standardem postepowania jest tomografia komputerowa ptuc. Przerzuty
odlegte do ptuc stwierdza sie u 20% pacjentéw z HB i ponad 50% z HCC.




Rozpoznanie. Wszystkie dzieci z podejrzeniem pierwotnego ztosliwego guza watroby powinny
by¢ poddane biopsji guza w celu postawienia diagnozy histopatologicznej. Wyjgtek stanowi
sytuacja, gdy planuje sie pierwotng resekcje guza. Wiekszos¢ miedzynarodowych grup
badawczych zaleca wykonanie na poczatku leczenia przezskornej igtowej biopsji guza watroby
(tru-cut) pod kontrolg USG lub na drodze laparoskopii.

Leczenie

Watrobiak ptodowy nalezy do nowotworow chemiowrazliwych. Standardem terapii jest
neoadjuwantowa chemioterapia z odroczonym zabiegiem chirurgicznym [zalecana przez
SIOPEL (Société Internationale d'Oncologie Pédiatrique: Epithelial Liver Tumor Study Group)].
Rak watrobowokomaérkowy nalezy do nowotwordéw srednio wrazliwych na chemioterapie.
Leczenie chirurgiczne w HB stanowi niezwykle wazny element terapii. Przy rozlegtym zajeciu
watroby stosuje sie przeszczepianie watroby, a w szczegdlnych sytuacjach chemoembolizacje
tetnicy watrobowej, przezskorng alkoholizacje guza, termoablacje, ablacje mikrofalowg oraz
termoablacje z uzyciem ogniskowych fal ultradzwiekowych.

Szczepienia ochronne

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

Zalecenia szczegolne (Pole opisowe, maksymalnie 100 wyrazéw, Przyktadowo: znieczulenie
ogolne, cigza, infekcja, leki przeciwwskazane (np. w porfirii, zespotach LQT i in. Opis z
zachowaniem nalezytej starannosci, ze wskazaniem krétko zrodet, w sposéb nie budzacy
kontrowersji. Mozliwy do wydrukowania przez pacjenta i noszenia przy sobie (zatgczniki,
ulotki jednostronicowe))

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

W HCC najwazniejszym czynnikiem rokowniczym jest radykalna resekcja guza watroby.

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.

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)

Kliniki onkologii i hematologii dzieciecej
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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
chordéb, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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