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Klinické údaje

• 3-ročný chlapec s bolesťami hlavy

• mäkký nádor v podkoží záhlavia na ľavej strane

• zobrazovacie metódy ukázali obrovskú intrakraniálnu

extraaxiálnu léziu v zadnej jame s herniáciou procesu 

cez defekt kalvy do podkožia záhlavia

• rádiológ suponuje epidermoidnú cystu (CT), prípadne 

meningeálny SFT/HPC (MR)

• radikálna operácia

• anamnesticky je u otca geneticky dokázaná FAP (tel.)



Makro?



Makro CNS procesy je MR





Peroperačná biopsia: Mezenchymálny hypocelulárny tumor, meningióm?
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• Vimentín pozit.

• zachovaná nukleárna pozitivita INI1

• +/- pozitivita: SMA, HHF35, D2-40

• Ki67 cca 2 %

• negat.: IDH1, Calretinín, Caldesmon, Calponín, 

CD34, AE1/3, GFAP, Olig2, BCL2, ERG, P53, 

MyoD1, PR, Dezmín, EMA, CD99, H3K27M, 

STAT6, Myogenín, TTF1, S100, SOX10, GFAP, 

Zhrnutie IHC



• EWSR bez prestavby

• vlastnú dg. som už mal

• ad Marián Švajdler – súhlasíš?

• Analýza zlomu genu USP6 metódou 

FISH – negat.
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If a father has FAP and

son´s lesion is Beta Catenine

positive (nuclear), then the 

son´s lesion has to be WNT 

driven! Right?

NGS TruSight Oncology 500 



• bez alterácie WNT, ale s alteráciou

MAPK – BRAF V600

NGS TruSight Oncology 500 



?



Naša diagnóza

Kraniálna fascitída

(MŠ: Ide o bližšie neklasifikovateľný

mezenchymálny (myo?)fibroblastický tumor s 

neistým biologickým potenciálom -

morfologicky low-grade lézia, ktorá najviac 

pripomína kraniálnu fascitídu.)



Popísaná Enzingerom

ako typ nodulárnej fascitídy

• 9 prípadov, kraniálna pseudosarkomatózna proliferácia u detí

• mäkké tkanivá s defektom kalvy

• len jedna väčšia ako 3,5 cm (9 cm)

• pravdepodobne paraoseálny pôvod

• mitózy

• benígna

• trauma možný etiologický činiteľ



Podtyp nodulárnej fascitídy?

Kraniálna fascitída Nodulárna fascitída

lokalita
kránium, temporo-

parietálna oblasť
končatiny, trup, chrbát

vek
takmer výlučne do 6, 

priemer 2 roky
priemer 40 rokov

muži / ženy 2/1 1/1

histológia
uniformne, myxoidné, 

skor hypocelulárne

variabilná histológia, 

celularita, zonácia

genetika USP6 do cca 30% USP6 viac ako 90%



Kraniálna fascitída - histológia

• dobre ohraničená, neopuzdrená, 

málo celulárna 

• vretenovité, hviezdicovité bunky 

(fibroblasty, myofibroblasty) 

na myxoidnom pozadí

• krvácania, stromálna sklerotizácia, 

tenkostenné cievy 

• zápalové bb., makrofágy, občas 

mnohojadrové bunky



Kraniálna fascitída - histológia
• fokálne môžu byť atypie, mitózy

• občas metaplastická osifikácia

• rast, stacionárna fáza, možná regresia 

• bez rekurencií

• excízia je postačujúca Th

• raritná (cca 50 prípadov v literatúre)

• niekedy po traume, 12-19 % (vrátane pôrodnej), 

kraniotómii, RAT pre mozgový TU



Môže byť čisto intrakraniálna



Je nukleárny Beta Catenín

špecifický pre dezmoid fibromatózu?

• SFT, Osteosarkóm, Malígny Phyllodes, Liposarkóm, 

MFH / nediferencovaný sarkóm, Synoviálny Sarkóm, 

MPNS, ... 

Nukleárna pozit. stačí fokálna, ale vnútorná negat. kontrola musí byť negat.

Len cca 75% dezmoid fibromatóz má nukleárny Beta Catenín.



Beta Catenín

• USP6 fúzia aktivuje Wnt dráhu

• USP6 lézie často majú fokálne 

nukleárne pozit. Beta Catenín



Genetika, patogenéza
• USP 6 (COL1A1-USP6, COL3A1-USP6, SERPINH1-USP6, SPARC-USP6, 

MYH9-USP6), cca v 30% v kraniálnej, 92% v nodulárnej

• COL1A1-CAMTA1

• USP6-CTNNB1 

• Wnt / Beta Catenín

• EWSR-CREB ?

• BRAF ?



BRAF fúzie a bodové mutácie

• PTC, melanóm, glióm

• v mezenchymálnych tumoroch 

raritné: GIST, glomus tumor, MIFS, 

metanefrický stromálny tumor a v 

raritných „infantile sarcoma like“ 

tumoroch



Kraniálna fascitída, závery
• reaktívna / nádorová (?) fibroblastická –

myofibroblastická proliferácia

• v minulosti ako kraniálna varianta

nodulárnej fascitídy (len časť)

• postihuje hlavu často s kostným 

defektom a intrakraniálnou extenziou

• u malých detí

• benígna, bez rekurencie, po inkompletnej

resekcii môže regredovať

• hlavný význam – nezameniť za sarkóm



Heterogénna skupina

• „normálny genóm“ (reaktívna, potraumatická)

• USP6 (kraniálna nodulárna fascitída)

• COL1A1-CAMTA1

(blízka nodulárnej fascitíde?)

• Wnt / Beta Catenín

(myxoidná dezmoid fibromatóza?)

• EWSR-CREB intracranial myxoid

mesenchymal tumor (myxoidný intrakraniálny

angiomatoidný fibrózny histiocytóm?) 

• BRAF V600 (ešte nikto!)

ďakujem za pozornosť


