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Incidence primarnich tumor( srdce je v pediatrické populaci nizka. Nejcastéjsi jsou rhabdomyomy, které jsou typicky vicecetné,
vétsinou asymptomatické a maji pfiznivou kardialni prognézu. U srde¢ni rhabdomyomatézy je podstatné vyznamné riziko
rozvoje tuberdzni sklerdzy, zdvazného multisystémového onemocnéni s dominujicim postizenim centralni nervové soustavy.
Klinicky obraz tuberézni sklerézy zahrnuje organicky podminénou epilepsii, mentélni retardaci, poruchy chovéni a abnorma-
lity dalSich orgdnt. Autofi predstavuji 3 kazuistiky s prenatdlné nebo ¢asné postnatalné echokardiograficky detekovanymi
rhabdomyomy srdce. U vSech pacientl doslo k postnatéini spontanni regresi srde¢nich nadorQ a progresi ostatnich priznaka
tuberdzni sklerézy. Prenatdlni nebo postnatélini echokardiograficky zachyt srde¢nich rhabdomyom( muze pfispét k ¢asné
diagndéze tohoto komplexniho onemocnéni.
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The incidence of primary heart tumors in the paediatric population is low. Rhabdomyomas are the most common tumors, they
typically occur as multiple lesions, they are usually asymptomatic and have a favourable cardiac prognosis. In the case of cardiac
rhabdomyomatosis, there exists a substantial risk of developing tuberous sclerosis, a severe multisystem disease with a predomi-
nant involvement of the central nervous system. The clinical presentation of tuberous sclerosis includes organic epilepsy, mental
retardation, behavioural disorders and abnormalities of other organs. Authors present 3 case reports with prenatally or early post-
natally echocardiographically detected rhabdomyomas of the heart. All patients experienced postnatal spontaneous regression of
heart tumors and, on the contrary, progression of other symptoms of tuberous sclerosis. Prenatal or postnatal echocardiographic
detection of cardiac rhabdomyomas may contribute to the early diagnosis of this complex disease.
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Primarni srde¢ni nddory jsou v détské po-
pulaci vzacnym, ale zavaznym onemocnénim.
Témér 90 % je benigni povahy (1). Obecné
nejcastéjsimi srde¢nimi tumory v pediatrické
populaci jsou rhabdomyom, fibrom a peri-

kardialni teratom (2). Nejvyssi incidenci maji
rhabdomyomy, jejich kardialni prognodza je
obvykle pfizniv4, ¢asto jsou asymptomatic-
ké a spontanné regreduji. U déti s rhabdo-
myomatdzou srdce existuje 50-80% riziko
vyvoje klinického obrazu tuberdzni sklerézy

(TSC - tuberous sclerosis complex) (3). TSC
je multisystémové neurokutdnni onemoc-
néni s autozomalné dominantni dédi¢nos-
ti. Patogeneticky se jedna o mutaci tumor
supresorovych gent TSCT na 9. chromozo-
mu (9934.3), nebo TSC2 na 16. chromozomu
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(16p13.3) s produkci mutovanych proteint -
hamartinu a tuberinu, které prostfednictvim
mTOR kinazy indukuji zvysenou proliferaci
bunék. Onemocnéni je charakteristické vel-
kou variabilitou klinickych pfiznakd. Véasné
klinické symptomy zahrnuji epileptické pa-
roxysmy na podkladé nezhoubnych nador(
mozku a kozni pfiznaky. U vétsiny pacient(
je postupné alterovan psychomotoricky vy-
voj a vyviji se postizeni dalSich organ jako
jsou ledviny, odi, plice (4). Tuberdzni sklerézu
potvrdi molekuldrné genetické vysetieni (5).

Diagnoza srdec¢nich rhabdomyomu je
vyznamné svazand s prenatalnim a ¢asnym
postnatalnim obdobim a tento nalez mlze byt
prvnim pfiznakem TSC (6). Autofi predstavuji
tfi kazuistiky déti s prenatalné a ¢asné postna-
talné echokardiograficky diagnostikovanymi
rhabdomyomy srdce. Tyto nalezy vedly nebo
vyznamné pfispély k findlni diagnostice tu-
berézni sklerézy.

Plod muzského pohlavi ze 4. gravidity
byl ve 31. tydnu indikovan k specializované-
mu fetalnimu vysetieni détskym kardiolo-
gem ve Fakultni nemocnici Ostrava (FNO)
pro ndlez srdecnich hyperechogenit, které
byly detekovany pfi ultrazvukovém vyset-
feni (UZV) rajénnim gynekologem. Fetélni
echokardiografie ve FNO potvrdila ¢etné
hyperechogenni tumorézni utvary v zad-
ni sténé, v hrotu, komorovém septu a vol-
né sténé pravé komory, nejvétsi o velikosti
13x15mm (obr. 1a, b). Ultrazvukovy nélez
odpovidal charakteru rhabdomyomd. | pres
vyssi ¢etnost a velikost tumorl byla cirkulace
plodu stabilni, nebyly zjistény dysrytmie ani
vypotky. Gravidita byla ukoncena ve 34.tydnu
pro klinické komplikace matky a patologicky
kardiotokogram plodu. Apgar skére bylo 6-9-
9, adaptace protrahovan4, dité bylo indikova-
no k hospitalizaci na novorozenecké jednotce
intenzivni péce. Na levém zapésti pacienta
byly patrné depigmentace dermatologem
hodnoceny jako neurokutanni genodermato-
za. Postnatalni echokardiografické vysetieni
potvrdilo mnohocetny nalez tumord bez
hemodynamickych komplikaci. K potvrzeni
mozné diagndzy TSC byla provedena magne-
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Echokardiogratie, vyznamny rhabdomyom; a) prenatdlini, b) postnatdlini ndlez

V

Magnetickd rezonance, novorozenec, a) T2 vdZeny sken, nedokoncend myelinizace, drobné
okrsky snizeného signdlu odpovidajici drobnym kalcifikacim; b) T1 vdZeny obraz axidlné, hypersigndini
okrsky v bilé hmoteé paraventrikuldrné obou frontdinich lalokd v rdmci hamartomatdznich kalcifikaci

ticka rezonance (MR) mozku, ktera zobrazila

viceCetnd subkortikélni a subependymalnilo-
Ziska oboustranné (obr. 2a, b). O¢ni vysetieni
bylo s fyziologickym obrazem. Neurologicky
byl pacient stabilni, bez zachvatovych pro-
jeva. Po dimisi pokracovalo dalsi dosetfeni.
UZV bficha identifikovalo angiolipom levé
ledviny, EEG epileptiformni aktivitu, kterd ale
byla bez klinického koreldtu. Molekularné ge-
netické vysetfeni potvrdilo mutaci genu TSC2
u naseho pacienta, stejné taki u matky. V sou-
casnosti je dité dispenzarizovano neurolo-
gem, psychomotoricky vyvoj odpovida véku,
pacient je bez zachvatovych paroxysm, bez
antiepileptické medikace. O¢ni a kozni nalez
neprogreduje. Posledni kardiologicka kontro-
lave véku 4 let byla se zavérem Uplné regrese
rhabdomyom srdce.

Kojenec muzského pohlavi byl pfijat ve vé-
ku 3,5 mésicli na oddéleni Détské neurologie
FNO s tfidenni anamnézou intermitentniho
poklesavani hlavicky, ob¢asné se soucasnou
extenzi hornich koncetin a s pfivirdnim oci,
v dobé epizod bez reakce na maminku. Dité
bylo z prvni gravidity, porozené v terminu
cisafskym fezem pro hypertenzi matky, s nor-
malni adaptacia Apgar skére 9-10-10. P¥i prijeti
bylo vstupni hodnoceni psychomotorické-
ho vyvoje s hrani¢né normalnim nalezem.
Provedené UZV hlavy popsalo mirnou asymet-
rii postrannich komor. Pfi EEG vySetteni byly
zachyceny disperzni epileptiformni abnormity
frontoparietotemporalné vpravo a frontotem-
poralné vlevo. Video-EEG potvrdilo zachvaty
charakteru spazmu asociované s diskontinu-
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alnimi multifokalnimi vyboji s hypsarytmii.
Zahajili jsme terapii valproatem, ale pro maly
efekt byla nutna eskalace terapie o vigabatrin.
Echokardiografické vy3etfeni identifikovalo
rhabdomyomy v komorovém septu, pod mi-
trélni chlopni a v okoli papilarnich svald, nej-
vétsi s velikosti 10 x5 mm (obr. 3a, b). Tyto né-
lezy byly hemodynamicky dobfe tolerované.
Provedena EKG holterovska monitorace pro-
kazala komorovou preexcitaci. Ultrazvukové
vysetieni bficha zobrazilo solitarni ledvinu
vlevo s pfitomnymi kulovitymi anechogen-
nimi Utvary. Pro podezfeni na TSC bylo dité
odeslano k provedeni MR mozku a ledvin, kde
byly detekovany oboustranné tubery fron-
toparietotemporalné a subependymalni ha-
martomy mozku (obr. 4a, b), ageneze ledviny
vpravo a solitarni ledvina s korovymi cystami
a nékolika hamartogennimi lézemi vlevo. Do
celkového klinického obrazu svédciciho pro
TSC prispivaly bilateralni hamartomy sitnice
a diskrétni kozni depigmentace. Indikovéna
byla geneticka konzultace a provedené mo-
lekuldrné genetické vysetfeni u pacienta po-
tvrdilo de novo mutaci v TSC2 genu. Pro nedo-
state¢nou kompenzaci epileptickych zachvatd
probéhla dalsi intenzifikace lé¢by, ktera byla
nakonec s efektem. Chlapec byl propustén
v bezzachvatovém stavu s diagnézou farma-
korezistentni epilepsie na podkladé tuberdzni
sklerdzy. Pravidelnd dispenzarizace kardiolo-
gem potvrzuje regresi rhabdomyom srdce.
Kozni projevy pfi dalSim sledovani progreduiji.
Pacient dochazi na pravidelné neurologic-
ké kontroly. Ma opozdény psychomotoricky
vyvoj, pocinajici insomnii a na trojkombinaci

antiepileptik je bez zachvata.

Dité zdruhé gravidity, porozené spontén-
né zahlavim v terminu s normalni adaptaci
a Apgar skore 10-10-10 bylo ve véku 7 mésicl
odeslano do FNO s tfitydenni anamnézou
opakujicich se stavi s rozhozenim rucicek, za-
hledénim a naslednym krikem. Neurologické
vysetfeni potvrdilo mirné nerovhomérny
psychomotoricky vyvoj, UZV mozku popsalo
hrani¢ni akcentaci postranniho komorového
systému v oblasti frontélnich rohd bilaterainé.
EEG vysetieni bylo patologické se specifickymi
abnormitami bilateralné s pravostrannym zvy-

raznénim. Dité bylo indikovano ke kardiolo-
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Echokardiografie, postnatdlné, vicecetné rhabdomyomy v Uponech mitrdini chlopné (a),
v komorovém septu a levé komore (b)

Magnetickd rezonance, kojenec, a) T2 vdzend sekvence korondrni, patrny subependymdlni
T2 hyposigndlini uzel, ktery odpovidd subependymdlnimu hamartomu; b) T2 vdZend sekvence axi-
diné T2 hypersigndini area paraventrikuldrné a juxtakortikdlné s mirnym expanzivnim ptsobenim,
odpovidd giant cell astrocytomu

Echokardiografie, postnatdiné, vicecetné rhabdomyomy v komorovém septu (a), v pravé
komore (b)

gickému vysetieni, echokardiografie deteko-  vytokovém traktu levé komory (obr. 5). Nalezy

vala drobné hyperechogenity v komorovém  byly bezhemodynamické vyznamnosti. Uvahy
septu, v papildrnim svalu a stopkaty Utvarve o mozné TSC potvrdila MR, kde byly identifiko-
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Magnetickd rezonance, kojenec, a) T2 axidini sken — subependymdini hamartom s vyrazné snizenym signdlem — ndlez odpovidd kalcifikova-
nému hamartomu; b) T2 korondinf sken — kalcifikovany subependymdini hamartom, c) T2 Flair korondini sekvence — T2 sekvence s potlacenim signdlu
mozkomisniho moku — oboustranné juxtakortikdlné az paraventrikuldrné se propagujici T2 hypersigndlini arey s mirnym expanzivnim plsobenim — giant
cell astrocytom

vany charakteristické zmény - subependymal-
ni loziska podél tél postrannich komor a sub-
kortikdlni zmény (obr. 6a, b). Ke klinickému
obrazu se pfidaly suspektni hamartomy sitnic
a hypomelanotické makuly kiize. Molekularné
genetické vysetfeni stanovilo de novo mutaci
genu TSC2. Na antiepileptické terapii postupné
dochazi u chlapce k vymizeni zachvatovych
projevd. Psychomotoricky vyvoj je celkové
opozdén, dominuje retardace fecové sloz-
ky, pocétek chlize nastava az v 19 mésicich.
Pfi dalSim sledovani byla zjisténa jednostran-
na nedoslychavost. Pacient ve 2 letech véku
odpovida psychomotoricky 9 mésicam, trpi
nespavosti, klinicky pfechazi do tézké hyper-
aktivity. Kontrolni MR mozku 2,5 roku od sta-
noveni diagndzy je s progresi nalezu, naopak
echokardiograficky byla potvrzena vyznamna
regrese rhabdomyom srdce. EKG je setrvale
s nadlezem komorové preexcitace, kardialné je

dité zcela bez komplikaci.

Primarni srde¢ni nadory jsou v détské po-
pulaci vzacnym onemocnénim. Uvadény vys-
kyt se lisi dle autoptickych nebo echokardio-
grafickych studii, v soucasnosti je studovana
i fetélni prevalence. Prenatalni a postnatalni
klinické studie odhaduji prevalenciv rozmezi
0,03-0,17 % (7, 8,9, 10). U autoptickych studii,
které jsou provedeny vétsinou pro néhlé umrti
ditéte, je odhadovany vyskyt nizsi, v rozmezi
0,0017% az 0,028 % (11, 12).

www.pediatriepropraxi.cz

Rhabdomyomy jsou jednoznacné nejcas-
t8jSimi détskymi srdecnimi tumory (13, 14).
Vyrustaji ze srde¢ni svaloviny, expanduji do sr-
decnich dutin a vétsinou jsou mnohocetné(15).

U vsech nasich pacientt se echokardiogra-
ficky rhabdomyomy typicky zobrazovaly jako
nevaskularnihomogenni hyperechogenni ma-
sy vychazejici zmyokardu (6). | pfres svou veli-
kost byly asymptomatické. Kardidlni prognéza
srde¢nich rhabdomyomdl je pfiznivd, hemody-
namicky jsou vyznamné vyjimecné, v urcitych
piipadech miZzou vést k zavaznym arytmiim,
obstrukci toku krve nebo srde¢nimu selhani.
Vyznamné |éze, které alteruji chlopné nebo
obturuji vytokové trakty, jsou indikovany
k operacnimu feseni (16). Nasi pacienti inter-
vencni feSeni nevyzadovali, u dvou déti byla
na EKG popsana preexcitace komor, paroxy-
smy patologické tachykardie jsme neprokaza-
li. Fetdlné rhabdomyomy rostou pfiblizné do
32.tydne gravidity, jejich intrauterinni riist se
pripisuje transplacentarné prenesenym matef-
skym estrogendm. Postnatalné, diky poklesu
matefskych hormon(, témér vzdy spontan-
né regreduji az do Uplného vymizeni, nebo
do minimdlnich rezidui, toto potvrzujeme
i u vsech nasich pacient( (17).

Jeden z nasich pacientt byl diagnostiko-
van fetalné. Pro srde¢ni rhabdomyomatoézu
a budouci moznou diagnézu TSC je v sou-
casnosti klicové fetalni echokardiografické
(FECHO) vysetieni plodu. V nasich podmin-
kach je FECHO soucasti prenatélniho scree-

ningu, ktery se standardné provadi transab-
dominalné mezi 19.-21. tydnem gravidity. Pfi
piitomnosti rizikovych faktord nebo podezie-
ni na srdecni patologii Ize vysetteni provést
i dfive, mezi 16. a 18. tydnem gravidity (18).
Prvotrimestralni screening srdce je mozny,
nutna je pfizniva poloha plodu a kombinace
transvaginalniho a abdomindlniho pfistupu
(19). Z prenatalniho pohledu je nutno zdlraz-
nit, ze rhabdomyomy jsou raritné detekovény
pred 20. tydnem gravidity, ve vétsiné multi-
centrickych studii je priimérna doba zachy-
tu 24. tyden (20). Na druhou stranu fetalni
postizeni srdce je vétsinou jedinym znakem
budouci TSC (6). Fetalni dikaz postizeni moz-
ku nebo ledvin je spise vyjimecny. | béhem
gravidity je ale mozné, kromé FECHO, provést
i magnetickou rezonanci plodu (21). V pfipadé
naseho pacienta byla fetalni diagnéza posti-
zeni srdce pomérné pozdni, vyjma srdce, ale
pii UZV ostatnich organt nebylo zjisténo dalsi
postizeni, fetalni MR jsme jiz neindikovali. Pfi
zjisténi fetélni rhabdomyomatézy by méla
nasledovat genetickd konzultace, diagnéza
je pak potvrzena invazivnim testovanim, pro-
vedenim amniocentézy a molekuldrné ge-
netickym vysetfenim. V pfipadé rodinného
vyskytu je dnes mozné vyuzit i preimplanta¢ni
genetické vysetreni (5).

Pfitomnost srde¢ni rhabdomyomatézy
predstavuje riziko vyvoje TSC (3). Toto riziko
je pfi zjisténi typickych srdec¢nich tumora vi-
ce nez 50%, pfi soucasné pozitivni rodinné
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anamnéze stoupd az k 90 % (22). Tuberdzni
skleréza (TS) je multisystémové neurokutan-
ni onemocnéni s autozomalné dominantni
dédi¢nosti, jehoz incidence je asi 1 na 6000
zivé narozenych déti (23, 24). Klinické ptiznaky
jsou znacné variabilni, zahrnuji epileptické
paroxysmy na podkladé nezhoubnych nado-
rd mozku (subependymadlni uzly, kortikalni
hamartomy, obrovskobunécné astrocytomy),
srde¢ni postizeni, hypomelanotické makuly
a angiofibromy na kdzi, abnormality a tu-
mordzni postizeni dalSich organt jako jsou
ledviny, oci nebo plice (4). Dva z uvedenych
pacientl byli diagnostikovani postnatalné,
v kojeneckém véku. Vedoucimi pfiznaky byly
neurologické symptomy. Pfi zachvatovitych
onemocnénich nebo alteraci védomi je vét-
Sinou indikovano i kardiologické vysetieni.
U obou pacientt echokardiografie identifiko-
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