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ABSTRACT

Malignant rhabdoid tumor is a rare and malignant tumor of childhood. 
Generally it originates from the kidney and central nervous system, 
but occasionally it may arise from the orbit. Differential diagnosis 
from other childhood soft tissue sarcomas should be done. We report 
here an 8-week-old female infant with malignant rhabdoid tumor 
of the orbit who was treated with chemotherapy and surgery. The 
8 week-old girl was referred to our hospital with a history of right 
proptosis first noted at birth. Physical and laboratory evaluation of the 
patient was normal except for right proptosis. The mass was removed 
surgically. Histopathologic examination and immunohistochemical 
findings of the specimen were evaluated as malignant rhabdoid 
tumor. Chemotherapy was administered. While in clinical remission, 
she succumbed during a febrile episode. Malignant rhabdoid tumor 
can rarely originate from the orbit. Malignant rhabdoid tumor should 
be kept in mind in the differential diagnosis of orbital masses, and 
surgery, chemotherapy and local radiotherapy should be used as 
combined therapy due to the poor prognosis. 
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ÖZ

Malign rabdoid tümör, çocukluk döneminin nadir rastlanan malign 
bir tümörüdür. En sık yerleşim yeri santral sinir sistemi ve böbrektir. 
Ancak nadir olarak orbitadan da kaynaklanabilir. Çocukluk çağının 
diğer yumuşak doku sarkomları ile ayırıcı tanısı yapılmalıdır. Bu 
yazıda, perinatal dönemde orbital malign rabdoid tümör tanısı ile 
cerrahi ve kemoterapi uygulanan 8 haftalık bir kız olgu sunulmuştur. 
Sekiz haftalık olgu, doğumdan itibaren fark edilen sağ göz kapağında 
şişlik şikayeti ile hastanemize getirildi. Sağ proptozisi dışında fizik 
muayene ve laboratuvar değerlendirmesi normaldi. Kitle cerrahi 
olarak çıkartıldı. Örnek, histopatolojik ve immünohistokimyasal 
inceleme sonucu malign rabdoid tümör olarak değerlendirildi 
ve kemoterapi verildi. Olgu klinik olarak remisyonda iken, febril 
nötropeni atağı ile kaybedildi. Malign rabdoid tümör, nadir de olsa 
gözden kaynaklanabilir. Göz kitlelerinin ayırıcı tanısında düşünülmeli 
ve kötü gidişli bir tümör olduğundan cerrahi, kemoterapi ve lokal 
radyoterapi gibi tedavi seçenekleri kombine olarak kullanılmalıdır. 
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GİRİŞ

Malign rabdoid tümör (MRT), çocukluk çağının nadir 
gözlenen ve kötü gidişli bir tümörüdür (1). İlk olarak 
1978’de Beckwith ve Palmer tarafından Wilms tümörünün 
alt tipi olarak tanımlanmış, ancak daha sonra farklı bir 
tümör olarak sınıflandırılmıştır (2). Çoğunlukla böbrek 
ve santral sinir sisteminde görülse de nadiren yumuşak 
dokular, karaciğer, kalp, akciğer, meme ve adrenal gland 
gibi organlardan da kaynaklanabilir (3-6). Orbita yerleşimli 
MRT ise son derece nadir olup, literatürde şimdiye kadar 
dokuz olgu bildirilmiştir (7-15). Bunların yalnızca üçü 
yenidoğan döneminde tanı almıştır (8-10). Mikroskopik 
olarak başta yumuşak doku sarkomları olmak üzere 
diğer sarkomlar, karsinomlar ve melanom gibi tümörlerle 
karışabildiği için ayırıcı tanı zor olabilir. Standart bir tedavi 

yaklaşımı olmayıp, cerrahi, kemoterapi ve radyoterapiye 
rağmen prognoz kötüdür. 

Burada yenidoğan döneminden beri proptozisi olup sekiz 
haftalıkken orbital MRT tanısı alan olgu sunulmuştur.

OLGU SUNUMU

8 haftalık kız hasta, doğumdan itibaren fark edilen ve giderek 
artan sağ göz kapağında şişlik şikayeti ile hastanemize 
getirildi. Göz kliniğinde yapılan muayenesinde, sağ gözün 
üst dış kısmında 4x5 cm boyutlarında sert, düzgün sınırlı 
kitle ve proptozis saptandı. Diğer fizik muayene bulguları 
ve laboratuvar tetkikleri normaldi. Manyetik rezonans 
incelemesinde, sağ orbitanın üst dış bölgesinde, lakrimal 
bezi yana ve arkaya, glob ve ekstraoküler kasları aşağı ve 
öne doğru iten, 28x22x18 mm çapında, düzgün sınırlı kitle 
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saptandı (Şekil 1). Kafa içi uzanımı ve kemik tutulumu 
yoktu. Kitle tam olarak çıkartıldı. Makroskopik olarak 
elastik kıvamlı, beyaz renkli, kesit yüzeyinde kanamalar ve 
nekroz alanları olan tümörün mikroskopik incelemesinde 
eksantrik veziküler nükleoluslu geniş poligonal hücreler 
görüldü (rabdoid hücre) (Şekil 2A). Bu hücrelerin PAS 
(+) hyalin inklüzyonları içeren stoplazmaları ve belirgin 
nükleolusları vardı (Şekil 2B). İmmunohistokimyasal 
incelemede vimentin, epitelyal membran antijen (EMA), 
sitokeratin pozitif bulundu (Şekil 2C). Tümör hücrelerinin 
bir bölümünde S-100 proteini ile sitoplazmik ve nükleer 
boyanma, reaktif histiyositlerde ise CD-68 pozitifliği vardı. 
CD43, CD45RO, CD20, LCA, desmin, HHF35 (muscle 
specific actin; MSA), miyogenin, CD1a, HMB45, MPO 
negatif idi. Tüm bu morfolojik ve immünohistokimyasal 
bulgular eşliğinde olgu MRT olarak değerlendirildi. Kitle 
çıkartıldıktan iki hafta sonraki muayenede lokal nüks 
saptandı. Evreleme için yapılan toraks ve batın tomografileri, 
kemik sintigrafisi, kemik iliği ve beyin omurilik sıvısı 
incelemeleri normaldi. Vinkristin (1.5 mg/m2 IV/hafta, 
aktinomisin D (1,5 mg/m2/gün) ve siklofosfamid (2.2 gr/
m2/gün) içeren yoğun kemoterapi rejimi başlanan hastanın 
3 kür sonrası kitlesi klinik olarak geriledi. Ancak hasta evde 
febril nötropeni atağı sırasında kaybedildiği için radyolojik 
değerlendirme yapılamadı. 

TARTIŞMA

Çocukluk çağının nadir tümörlerinden olan MRT, 
genellikle süt çocukluğu ve erken çocukluk döneminde 
görülür. Literatürde üçü yenidoğan döneminde olmak 
üzere sadece yedi çocuk olgu bildirilmiştir (7-13). 

Malign rabdoid tümörün orbital yerleşimi çok nadir 
görülmekle birlikte, orbital kitlelerin ayırıcı tanısında 
düşünülmelidir. Patolojik olarak MRT tanısı için 1) Geniş 

Şekil 1: Olgunun manyetik rezonans görüntülemesinde gözün 
sağ üst dış bölgesinde yerleşen kitle görüntüsü.

Şekil 2: A) Eksantrik nükleuslu geniş poligonal tümöral hücreler 
(H&E, x40), B) PAS (+) tümöral hücreler (x40), C) Sitoplazmik 
keratin pozitifliği, (x20).

A

B

C
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eozinofilik sitoplazma, eksantrik veziküler nükleus ve 
büyük nükleolus içeren hücrelerin varlığı; 2) İmmün 
boyamada vimentin ve/veya sitokeratin veya diğer 
epitelyal belirteçlerin pozitif olması; 3) Rabdoid hücrelerin 
saptanabildiği rabdomyosarkom, granülositik sarkom, 
Ewing sarkomu/primitif nöroektodermal tümör gibi 
diğer sarkomlar ile nöroblastom, lenfoma, malign fibröz 
histiositom, karsinomlar ve malign melanomun dışlanması 
gereklidir (16,17).

Rabdoid hücreleri tanımlamak için yapılan immünohis-
tokimyasal değerlendirmede kullanılan antikor paneli 
pansitokeratin, CK7, CK20, EMA, S-100 protein, desmin, 
vimentin, NSE, MSA, SMA, HMB-45 ve GFAP’den oluş-
maktadır (18). İmmünohistokimyasal olarak vimentin 
genellikle pozitif iken, EMA ve sitokeratin ile boyanma 
değişkenlik gösterebilir. Smith ve ark. 18 MRT olgusunda 
vimentin ve sitokeratin pozitifliğini sırası ile %94 ve %59 
olarak bildirmişlerdir (16). Çocukluk çağı sarkomlarının 
en sık karşılaşılan tipi olan rabdomyosarkomda da rabdoid 
hücreler gözlenebilir. Ayırıcı tanıda en önemli bulgular, 
MRT’de desmin ve miyogenin negatifliği ile elektron 
mikroskopisinde rabdomyomatöz farklılaşmanın gösterile-
memesidir. Olgumuzda klinik olarak ön planda rabdomyo-
sarkom düşünülmesine rağmen, desmin ve MSA negatifliği 
nedeni ile rabdomyosarkomdan uzaklaşıldı. 

Desmoplastik küçük yuvarlak hücreli tümör gibi rabdoid 
özellikte hücre içerebilen tüm tümörler, özellikle küçük 
biopsi materyallerinde ayırıcı tanı içine alınmalıdır. Ancak 
bizim olgumuzda olduğu gibi tümör, geniş eozinofilik 
sitoplazmalı tipik rabdoid özellikli hücrelerin diffüz 
üreyişinden yapılı olup, diğer tümörlerdeki gibi rabdoid 
hücre yapısı fokal değildir. Morfolojik özelliklere ek olarak 
immün profil de bu yaş grubunda, konjenital tümörler 
içinde ve bu lokalizasyonda ayırıcı tanı içine alınan tüm 
çocukluk çağı tümörlerini (rabdomyosarkom, Ewing/
PNET ailesi sarkom, nöroblastom) dışlamıştır. Morfolojik 
örtüşme gösterebilecek diğer tümörler (melanom, epiteloid 
sarkom, ekstraskeletal miksoid kondrosarkom, karsinom, 
myoepiteliom, sinovyal sarkom, malign periferik sinir 
kılıfı tümörü) zaten yaş nedeni ile olağan olmadığından 
olgumuzda ayırıcı tanıda ilk sıralarda değildir. Olgumuzda 
ayrıca kompozit ekstrarenal rabdoid tümöre ait özellik 
mevcut olmayıp, tümör bütünü ile rabdoid poligonal 
hücrelerin tabakalarından yapılıdır.

Histopatolojik ve immünohistokimyasal incelemeler, rab-
doid tümörleri, nadir de olsa sarkomlar ya da karsinom-
lardan ayırmada yetersiz kalabilir. Böyle durumlarda mole-
küler genetik analiz çalışmaları tanıya katkı sağlamaktadır. 

Monozomi 22 ya da 22q11 kromozom bandında silinme 
ile hSNF/INI1 geninde değişiklikler, bazı rabdoid tümörlü 
hastalarda saptanmıştır (19). 

Malign rabdoid tümör çok hızlı büyüyen tümörler olup, 
multimodal tedavilere rağmen genellikle ölümcül seyre-
der. Hasta sayısı fazla olmadığı için, özellikle böbrek dışı 
MRT için standart bir tedavi yaklaşımı yoktur. Literatürde 
yer alan olgularda kemoterapi ve radyoterapi yanıtı kötü 
olmuş, çoğu hasta erken dönemde kaybedilmiştir. Yaşa-
yan hastalar, kemoterapi ve radyoterapi ile birlikte yeterli 
cerrahi yapılabilen olgulardır (9,13,14). Cerrahi tedavide 
negatif sınır sağlanabilmesi hedeflenir ancak enükleasyon 
ve egzanterasyon ilk planda tercih edilecek bir yöntem 
değildir. Literatürdeki olguların dördünde tümörün kont-
rol edilemeyen büyümesi, birinde ise hastanın daha önce 
retinoblastom tanısı ile enükleasyon geçirmiş olması nede-
niyle egzanterasyon yapılmıştır (8,10-12,14). Hastamızda 
ilk yapılan ameliyat ile negatif cerrahi sınır sağlanamamış, 
ameliyat sonrası iki haftalık dönemde lokal nüks saptanarak 
kemoterapi başlanmıştır. Kemoterapi şemaları değişmekle 
birlikte genellikle yumuşak doku sarkomlarında kullanılan 
ilaçlar kullanılmıştır. Hastamızda da rabdomiyosarkom 
için kullandığımız protokol kullanılmış, üç kür sonrası kit-
lede küçülme olsa da hasta febril nötropeni ile kaybedildiği 
için radyolojik değerlendirme yapılamamıştır. Bu nedenle 
kullandığımız protokolün etkisi konusunda yorum yapma-
mız mümkün olamamıştır.

Sonuç olarak yenidoğan döneminde saptanan ve hızla 
büyüyen göz kitlelerinin ayırıcı tanısında MRT yer almalı, 
vakit kaybetmeden cerrahi, kemoterapi ve lokal radyoterapi 
gibi tedavi seçenekleri kombine olarak kullanılmalıdır. 
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