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Prípad č. 615 

- žena, vek 55 rokov 
 
- klinický popis: 
   dg: Tu jejuni stenotisans (LAP mediastinal. do 6cm, mts. pulm., 

lienis, osteolýza C2-C7), ileus. 
 
 
-makroskopický popis materiálu: 
   Časť tenkého čreva dĺžky cca 16cm, bez stranového 

označenia. Uprostred   črevo dilatované na 5cm, pod seróznym 
povrchom biele hmoty. Na reze sliznica zhrubnutá exofytickým 
solídnym belavým  tumorom do priemeru 20mm s početnými 
prekrvácaniami. 



















??? 



Imunohistochemický profil 

 
Pozitívne: 
Vimentin, fokálne CD30, CD99 
 
 
Negatívne:  
LCA, CKAE1/3, S100, Desmin, SMA, TTF1, CKHMW, CD56, 

Synaptofyzin, Chromogranin, CD117 





ÚPA JLF UK, Martin: 

 
Prosím o vylúčenie alebo potvrdenie možného NHL s origom 

pravdepodobne v tenkom čreve (vzhľadom na disemináciu 
procesu v celom tele sa nedá vylúčiť ani iné primárne origo). 

 
 
Výsledok: 
Zle diferencovaný vysoko malígny nádor tenkého čreva, ktorý je 

aj vzhľadom ku klinickej manifestácii skôr sekundárny, pričom 
nami verifikovaný profil aj napriek opísanej morfológii a 
relatívne vyššiemu veku pacientky favorizuje Ewingov sarkóm 
(prim.origo v C-chrbtici?). Posielame na genetiku na OLG NOÚ 
a výsledok oznámime.  



Oddelenie onkologickej genetiky NOÚ, BA 

Métodou molekulovej cytogenetiky FISH sme vyšetrením 
tumorových imprintov nepotvrdili prítomnosť prestavby génu 

EWSR1. Na molekulárnej úrovni sme nedetegovali 
translokácie ews/fli ani ews/erg. 

 
Výsledok genetického vyšetrenia nepoukázal na prítomnosť 

genetickej aberácie asociovanej s dg. ES. 



??? 



doc. Kinkor, Šiklův ústav patologie, Plzeň 

Pozitívne: 
 
    CD99, Calretinin, WT1, MYC 
 
 
Negatívne: 
 
    CK OSKAR, CKAE1/3, CAM5.2, STAT6, CD56, ER, PR, 

ChromograninA, Synaptofyzin, DOG1, CD117, NKX2.2, EMA, 
S100, SOX10, Clusterin, Desmin, TdT, CD2, CD3, CD4, CD5, 
CD10, CD21, CD23, CD30, CD33, CD34, CD35, CD45, CD56, 
CD68, CD138, PAX, TLE1, Inhibin, Glykoforin, Chloracetát 
esteráza, GFAP 



doc. Kinkor. Šiklův ústav patologie, Plzeň 

-Detekcia zlomu génu CIC 
        -pozitívna 
-Detekcia zlomu génu BCOR 
        -negatívna 
-Detekcia zlomu génu ESWR1 
        -negatívna 
-Detekcia zlomu génu FUS 
        -negatívna 



doc. Kinkor. Šiklův ústav patologie, Plzeň 

 
 
 
 
 

Malobunkový/guľatobunkový „Ewing-like“ sarkóm s 
prestavbou génu CIC (najskôr CIC-DUX4). 



Ewingov sarkóm 

-zmeny: (translokácie) génu EWSR1 (22. chromozóm) s  
 tzv. ETS génmi 
 
       1. EWSR1→FLI1  
           -t (11,22), fúzny proteín ews/fli 
           -85% prípadov 
       2. EWSR1→ERG 
           -t (21,22) 
           -proteín ews/erg 
       
-relatívne „promiskuitný gén“ (viac ako 15 rôznych možných 

translokácií) 
-vzácne translokácie: EWSR1 s génom ETV1; gén FUS s ETS 

génom (fus-erg) 



„Ewing-like“ sarkómy 

-odlišné nádory, ktoré môžu pripomínať ES svojím morfologickým 
vzhľadom a CD99 pozitivitou 

- odlišná translokácia 
- nová jednotka, zatriedenie nie je ústálené 
- CIC-DUX4 t(4;19)(q35;q13.1)  
- CIC-DUX10 
- BCOR-CCNB3-na podklade inverzie chromózomu X, odlišný 

expresný profil, skôr patrí ku kostným nádorom 
-bez translokácie EWSR1 (niektorí autori pripúšťajú translokáciu 

EWSR1 s inými, tzv. „non-ETS“ génmi) 



Ewing-like sarkóm s translokáciou CIC-DUX4 

-guľatobunkový, v porovnaní s klasickým ES výraznejšie 
cytologické atypie (viac jadrového pleomorfizmu, výraznejšie 
jadierka), spindle cell elementy, clear cell a myxoidné fokusy 

-CD99+ (v sile pozitivity sa kazuistiky líšia) 
-WT1+ 
-vysoko agresívny 
-horšia prognóza ako pri ES 
-väčšinou v extraskeletálnych mäkkých tkanivách, jeden 

dokumentovaný prípad v kosti 
-jeden dokumentovaný prípad u pacienta s NF1 
-nepanuje jednotný názor na terapiu, väčšinou kombinovaná so 

zlou prognózou 
-asociácia s onkogénnymi transkripčnými faktormi ETV1, ETV4, 

ETV5 



Ćaľší klinický priebeh: 

 
- 3/2016 prvá diagnóza 
 
- 4/2016 RAT chrbtice 
 
- 8/2016 po 5 cykloch CHT 
 
- 8/2016 CT vyš.-mierna regresia ložísk 



Zhrnutie 

 
-kategória sarkómov, histologicky aj imunohistochemicky 

(CD99+) pripomínajúce Ewingow sarkóm 
 
-iná genetická príčina (translokácia génu CIC) 
 
-ide o samostatnú jednotku s odlišným klinickým priebehom a 

prognózou (horšia) 
 
-“nový“, veľmi málo preskúmaný tumor 
 
-v literatúre zatiaľ málo kazuistík 
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