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Рабдоидные опухоли представляют собой группу 
высокоагрессивных новообразований, встреча-

ющихся преимущественно у детей первых лет жизни 
и характеризующихся крайне неблагоприятным 
прогнозом. Несмотря на множество отдельных 
наблюдений и мультицентровых исследований, 
существует очень мало достоверных данных в от-
ношении заболеваемости, структурной характери-
стики, специфических клинических проявлений и, 
что самое главное, эффективных международных 
протоколов лечения пациентов с рабдоидными 
опухолями различной локализации. В  структуре 
опухолей мягких тканей рабдоидные опухоли 
крайне редки и составляют менее 1%. В  Европе 
показатель заболеваемости данной патологией со-
ставляет в среднем 0,05 случая на 100 тыс. детей в 
год в Германии, схожи эти показатели и с данными 
заболеваемости в Великобритании. Из них на опу-
холи, локализованные в почках, приходится 0,024 
на 100 тыс., на опухоли мягких тканей – 0,015 и на 
опухоли ЦНС – 0,011 случая на 100 тыс. детского 
населения в год. В  США заболеваемость данной 
патологией у детей составляет 0,019 случая на 100 
тыс. среди опухолей почек, 0,089 случая на 100 тыс. 
среди опухолей ЦНС и 0,032 случая на 100 тыс. среди 
опухолей другой локализации. Мальчики болеют 
несколько чаще (1,4:1). Наиболее часто поражаются 
ЦНС (атипичная тератоид/рабдоидная опухоль), 
почки (злокачественная рабдоидная опухоль поч-
ки) и мягкие ткани (экстраренальная рабдоидная 
опухоль) [2, 5, 9, 16].

Рабдоидная опухоль была впервые описана в 
1978 г. Изначально она считалась рабдомиосарком-
ным вариантом опухоли Вильмса. Впоследствии она 
была выделена в отдельную группу опухолей мягких 
тканей, так как были описаны экстраренальные слу-
чаи наблюдений данных новообразований. За по-
следние 25 лет были описаны рабдоидные опухоли 
практически всех анатомических локализаций [14].

Независимо от локализации злокачественного 
процесса в основе патогенеза рабдоидных опухолей 
в 90% случаев лежит диаллельная инактивирую-
щая мутация гена-супрессора опухолевого роста 
SMARCB1 (hSNF5/INI1). Этот ген расположен в ло-
кусе 11.2 на длинном плече 22-й хромосомы (22q11.2) 
[3, 21, 22]. Редкие случаи связаны с биаллельной му-
тацией гена-супрессора SMARCA4, расположенного 
в длинном плече 19-й хромосомы (19p13.3). 85% 
рабдоидных опухолей имеют те или иные мутации 
в пределах 9 экзонов данного гена. Более новые 
исследования противоречат этой точке зрения и по-
казывают широкий спектр мутационных SMARCB1 
у опухолей других анатомических локализаций [18]. 
Эти мутации могут быть как соматическими (65%), 
так и половыми (35%), в 65% случаев соматические 
мутации носят спорадический характер. Открытие 
наличия герминальных мутаций SMARCB1 у детей 
с рабдоидными опухолями послужило основой для 
выделения синдрома «предрасположенности к раб-
доидным опухолям». Семейные случаи объединены 
под термином «синдром предрасположенности к 
рабдоидными опухолям»  – RTPS. В  то время как 
большинство пациентов, страдающих синдромом 
предрасположенности к рабдоидным опухолям, 
характеризуются SMARCB1 мутаций, в литературных 
данных имеется один клинический случай, который 
описывает семью с двумя детьми, у которых не обна-
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Продолжается поиск неоадъювантной химиотерапии у пациентов детского возраста с рабдоидными опухолями. 
На примере лечения данного пациента наряду с использованием антрациклиновых противоопухолевых препаратов 
возможно применение схемы этопозид/ифосфамид в неоадъювантном режиме у пациентов с рабдоидной опухолью.
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ружена эта мутация. Кроме того, имеются описания 
здоровых детей, у которых при проведении молеку-
лярно-генетического анализа была выявлена данная 
мутация в гене [1, 3, 10, 18, 19, 21, 22].

Схожесть морфологической и иммуногистохи-
мической картины, а также высокая частота обна-
ружения инактивирующих мутаций гена hSNF5/
INI1 в клетках опухолей позволили объединить 
новообразования различной локализации в одну 
нозологическую группу. Ранее мутации были об-
наружены в более чем 80% случаев в хромосомной 
группе 22q11.2 [21]. Последние данные с исполь-
зованием различных методов показывают, что 
генетическая частота мутаций SMARCB1 может 
быть в 100% случаев и представлена единственным 
мутантным локусом. Однако некоторые авторы 
ставят под сомнение рассмотрение наличия этой 
мутации как показателя общего гистогенетического 
происхождения. Несмотря на это, наличие геном-
ной мутации и подавление экспрессии SMARCB1, 
выявляемые с помощью иммуногистохимических 
и молекулярно-генетических методов, остаются 
единственными на данный момент характеристика-
ми определения морфологической принадлежности 
опухоли [3, 12, 17, 18].

Потеря генетического материала из хромосомы 
22q11 была продемонстрирована при проведении 
молекулярно-генетических анализов, флуорес-
центной in situ гибридизации. Versteege и соавт. 
изолировали ген SMARCB1 (hSNF5/INI1) из хромо-
сомы 22q11.2 путем позиционного клонирования. 
SMARCB1 является частью комплекса SWI/SNF. Это 
также доказано опытами на мышах, являющихся 
гетерозиготными по SMARCB1, в 100% случаев 
развиваются рабдоидные опухоли и Т-клеточные 
лимфомы. Имеются также многочисленные сооб-
щения о наличии половых мутаций в гене SMARCB1. 
Этот факт подтвержден наличием семей с более чем 
одним членом семьи и больных с синхронными 
рабдоидными опухолями центральной нервной 
системы и в почках [3, 19, 21, 22].

Наиболее весомыми предрасполагающими фак-
торами являются низкая масса тела при рождении 
(<2500  г), преждевременные роды (срок гестации 
менее 37 нед), поздний срок гестации (более 42 нед), 
многоплодная беременность. Наиболее часто раб-
доидные опухоли встречаются у детей до 1 года. 
Экстраренальные рабдоидные опухоли отличаются 
крайне неблагоприятным прогнозом. Выживае-
мость составляет не более 20% при использовании 
современных методов лечения. Основной причиной 
этого является позднее обращение в специализиро-
ванные учреждения и, как следствие, позднее начало 
лечения. Большинство пациентов погибают в пер-
вые 12 мес от момента постановки диагноза [6, 20].

Редкая встречаемость данного заболевания де-
лает невозможным изучение рабдоидных опухолей 

в рамках моноцентрового исследования, и только 
объединение клиник в большие мультицентровые 
группы позволяет проводить клинические иссле-
дования и дает возможность для исследования раб-
доидной опухоли. Протокола лечения рабдоидных 
опухолей различных анатомических локализаций 
в настоящее время не существует  [6]. В  недавней 
статье показано, что клетки CD133+ демонстрируют 
характеристики раковых стволовых клеток и могут 
быть использованы в качестве потенциальных ми-
шеней для будущих терапевтических стратегий [7]. 
Недавние публикации описывают успешные тера-
певтические подходы даже при наличии метаста-
тической болезни или рецидива заболевания  [8]. 
Одним из основных подходов в лечении является 
использование интенсивной химиотерапии (наи-
более часто в схемах лечения используются антра-
циклиновые антибиотики, алкилирующие агенты, 
препараты платины). Хирургическому лечению 
помимо химиотерапии отводится ведущая роль 
в лечении, причем радикальность проведенного 
хирургического лечения напрямую коррелирует с 
выживаемостью при данной патологии. Рабдоидные 
опухоли также являются радиочувствительными, 
и при невозможности проведения радикального 
хирургического лечения роль лучевой терапии ве-
лика. Однако проблема этого метода заключается в 
том, что пик заболеваемости приходится на период 
до 2 лет, в связи с чем к вопросу о лучевой терапии 
следует подходить индивидуально.

Основная проблема состоит в том, что клиниче-
ские данные о пациентах с экстраренальными раб-
доидными опухолями довольно редки в литературе. 
В ретроспективном анализе исследований IRS III 
только у 26 пациентов из 3000 был подтвержденный 
диагноз рабдоидной опухоли [13]. Опухоли локали-
зовались в конечностях, мягких тканях туловища, 
забрюшинном пространстве, брюшной полости и 
малом тазу. Только 5 из 26 пациентов живы – срок 
наблюдения 82 мес. В исследовании, проводимом 
в детской больнице Лос-Анджелеса, наблюдались 
девять пациентов с экстраренальной рабдоидной 
опухолью [15]. Из 9 пациентов 3 наблюдались в тече-
ние 26; 33 и 104 мес после установления диагноза без 
признаков заболевания. Время до прогрессирования 
заболевания у остальных больных было коротким 
(в среднем 3,6 мес). Все оставшиеся в живых по-
лучили мультимодальную терапию, включающую 
химиотерапию, хирургию, и у 2 пациентов была 
проведена лучевая терапия. Один пациент получил 
высокодозную химиотерапию с трансплантацией 
ПСК. Подобные результаты представлены и в других 
наблюдениях [4]. В своей публикации Dallorso и со-
авт. [11] изучили роль высокодозной химиотерапии 
при рабдоидных опухолях различной локализации. 
Авторы провели исследование на 29 пациентах и 
были включены в исследование AIEOP. 13 паци-
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ентов получили миелоаблативную химиотерапию. 
Пятилетняя безрецидивная выживаемость не отли-
чалась у пациентов, которые получали традицион-
ную химиотерапию, и тех, кто получил высокодоз-
ную химиотерапию. Авторы пришли к выводу, что 
роль высокодозной химиотерапии для улучшения 
прогноза заболевания сомнительна [8, 11, 13, 15].

В период с 1984 по 1999 г. в Германии наблюда-
лись 70 детей с рабдоидными опухолями разных 
анатомических локализаций. Из них 35 детей были 
младше 1 года, 10 детей от 1 года до 2 лет, 9 детей от 
2 до 3 лет и 10 детей были старше 4 лет. По локали-
зации 32 случая – в почках, 25 – в мягких тканях и 
13 – в центральной нервной системе. В 20% от опу-
холей центральной нервной системы и у 40% боль-
ных экстраренальными рабдоидными опухолями 
были выявлены метастазы на момент установления 
диагноза. Лечение осуществлялось в соответствии 
с действующими протоколами, доступными в то 
время (HIT, SIOP, КСВ). 28 пациентов получили 
лучевую терапию (от 30 до 40  Гр) в дополнение к 
хирургии и химиотерапии. Из 70 зарегистрирован-
ных пациентов 46 умерли в течение двух лет после 
постановки диагноза. Два пациента дожили до 
четырехлетнего возраста после установления ди-
агноза, но затем выпали из наблюдения. Прогноз 
был неблагоприятным независимо от локализации 
первичной опухоли или используемого протокола 
лечения. Единственным статистически значимым 
неблагоприятным прогностическим фактором было 
наличие метастатической болезни [16].

Пациент Д., 1 год 8 мес, с диагнозом: экстраре-
нальная рабдоидная опухоль мягких тканей левой 
плечевой кости, Т  2  bN0 МО Состояние после 
комбинированного лечения. Сопутствующее за-
болевание: дефект межпредсердной перегородки. 
Открытый артериальный проток. НК 2  А  ст. Со-
стояние после пластики дефекта межпредсердной 
перегородки ксеноперикардиальной заплатой 
(16.03.2015); перевязки открытого артериального 
протока в условиях ИК и гипотермии, НК 1 ст.

Пациент получил комплексное лечение в услови-
ях стационара НИИ ДОГ ФГБУ НМИЦ онкологии 
им. Н.Н. Блохина Минздрава России с 30.07.2015 
по 01.07.2016 г.

Из анамнеза известно, что ребенок от 2-й бе-
ременности, методом ЭКО, протекавшей на фоне 
токсикоза во втором триместре. Роды вторые, путем 
кесарева сечения. Масса тела ребенка при рождении 
2700 г, рост – 48 см. Период новорожденности про-
текал без особенностей. На грудном вскармливании 
до 10 мес. Рос и развивался соответственно возрасту. 
Ребенку при рождении был диагностирован дефект 
межпредсердной перегородки, открытый артериаль-
ный проток. НК 2А. В 9 мес в условии искусствен-
ного кровообращения ребенку была выполнена опе-
рация в объеме пластики дефекта межпредсердной 

перегородки ксенокардиальной заплатой, перевязки 
открытого артериального протока в условиях ИК и 
гиполтермии, НК 1 ст.

На припухлость в области левого плеча впервые 
обратили внимание 01.07.2015  г. во время госпи-
тализации в институте им. Бакулева. Направлены 
в поликлинику НИИ ДОГ, и 31.07.2015  г., после 
комплексного обследования, выполнена открытая 
биопсия, проведено гистологическое исследование 
и выставлен вышеуказанный диагноз.

Иммуногистохимическое исследование: 
№  28892/2015 от 09.08.2015  г. В  скелетной мыш-
це – разрастание опухоли, построенной из клеток 
с эозинофильной цитоплазмой и овальными-кру-
глыми эксцентрично расположенными ядрами. При 
ИГХ-исследовании в клетках опухоли обнаружена 
экспрессия виментина и цитокератов (клон АЕ1/3) 
(перинуклеарное окрашивание). Не обнаружена 
экспрессия десмина, миогенина, MyoDl, CD34, 
S100, WT-1 (цитоплазма), CD99, синаптофизина, 
НМВ-45, MelanA. Заключение: экстраренальная 
рабдоидная опухоль (саркома), 3-й степени злока-
чественности (по системе FNCLCC). 09.08.2015 г.

Пациент обсужден на клинической конферен-
ции, и решено начать специальное лечение.

Проведено 6 курсов предоперационной ПХТ схе-
мами VDC и IE с выраженным положительным эф-
фектом в виде сокращения опухоли на 90% (рис. 1).

Рис. 1. Сокращение опухоли на 90% после проведенной пре-
доперационной ПХТ

МРТ левого плеча с в/в контрастированием от 
01.02.2016 г.: отмечается выраженная положитель-
ная динамика в виде уменьшения размеров опухоли 
мягких тканях нижней половины левого плеча в 
толще плечевой мышцы до 1,5×1,3×1,7  см (было 
3,6×2,8×6,2 см). Отмечается дальнейшее изменение 
структуры за счет нарастания участков фиброза/
склероза. При внутривенном контрастировании 
отмечается уменьшение интенсивности накопле-
ния контрастного препарата, что свидетельствует о 
положительной динамике. Характеристики кривых 
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накопления свойственны активной опухолевой 
ткани с признаками патоморфоза. Сохраняется отек 
плечевой мышцы. Плечевой сосудисто-нервный пу-
чок прилежит к опухоли, на небольшом протяжении 
окружен опухолью на 1/2. MP-сигнал от плечевой 
кости не изменен. Периостальной реакции не вы-
явлено. Корковый слой не истончен.

Заключение: МР-картина злокачественной опу-
холи мягких тканей дистальной половины левого 
плеча (не противоречит экстраренальной рабдоид-
ной опухоли). Положительная динамика.

05.02.2016 г. ребенок обсужден на конференции 
врачей под руководством академика Алиева М.Д., 
рекомендован оперативный этап лечения – удале-
ние опухоли.

Оперативное лечение: 09.02.2016 г. – иссечение 
опухоли левого плеча.

Положение больного на спине. Выполнен ли-
нейный разрез по латеральной поверхности с ис-
сечением п/биопсийного рубца и с переходом на 
в/з предплечья. Кожные лоскуты отсепарованы и 
отведены в сторону. При ревизии выявлено, что опу-
холь исходит из плечевой мышцы. На первом этапе 
выделены сосудистый пучок, срединный, локтевой 
и лучевой нервы и взяты на держалки (рис. 2).

ного патоморфоза 3-й степени. Пригодно к иденти-
фикации 5% клеток саркомы, остальное – фиброз-
ная ткань, ксантомные клетки, меапластическая 
кость. Не обнаружено врастания опухоли в кожу. 
В  краях резекции скелетной мышцы опухолевые 
клетки не обнаружены.

В  послеоперационном периоде пациенту был 
проведен курс дистанционной лучевой терапии 
на область первичного распространения опухоли 
левого плеча в СОД 45,6 Гр и 4 курса полихимиоте-
рапии по схеме IE. При контрольном обследовании 
данных за наличие активной опухолевой ткани не 
обнаружено. Лечение окончено в июле 2016 г.

В настоящее время пациент без признаков реци-
дива заболевания (рис. 5).

МРТ от 20.12.2017 г.: признаков остаточной опу-
холи не выявлено. Послеоперационный рубец – без 
особенностей. Дополнительных образований не 
выявлено. На фоне вышеописанных изменений 
признаков остаточной активной опухолевой ткани 
не выявлено. При внутривенном динамическом 
контрастировании участков интенсивного нако-
пления контрастного препарата, свойственных для 
активной опухолевой ткани, не выявлено.

1

2

Рис. 2. Плечевые артерия и вена, срединный и локтевой не-
рвы – 1, лучевой нерв – 2

Выделен проксимальный отдел плечевой мышцы 
с прилегающей надкостницей и опухолью, и про-
изведена частичная резекция прилегающей части 
длинной головки бицепса, после чего выделен дис-
тальный отдел плечевой мышцы (рис. 3).

Опухоль удалена единым блоком в пределах здо-
ровых тканей (рис. 4).

Послеоперационный период протекал гладко, 
без осложнений. Швы сняты на 14-е сутки. Рана 
зажила первичным натяжением.

Послеоперационное гистологическое исследова-
ние: № 4413/2016 от 14.02.2016 г. Экстраренальная 
рабдоидная опухоль (саркома) с признаками лечеб-

1

2

Рис. 3. Проксимальный отдел плечевой мышцы с прилегающей 
надкостницей и опухолью – 1, длинная головка бицепса – 2

Рис. 4. Удаленный макропрепарат
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Заключение: МРТ-признаков рецидива заболе-
вания не выявлено.

Заключение

Таким образом, несмотря на то, что хирургиче-
ский метод остается основным в лечении рабдоид-
ных опухолей, только комбинированный подход 
позволяет добиться хороших результатов у этой 
категории пациентов. В настоящее время идет поиск 
неоадъювантной химиотерапии, способной оказать 
помощь в лечении пациентов с данной патологией, и 
учитывая малое количество наблюдений, необходи-
мо проведение терапии, диагностики и наблюдение 
только в специализированных центрах.
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The search for neoadjuvant chemotherapy in pediatric patients with rhabdoid tumors is under way. As illustrated by this case 
report, etoposide/ifosfamide combination could be used as neoadjuvant treatment for patient with rhabdoid tumor.
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