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Rhabdoid-Tumor 
Dispositions-Syndrom

(RTPS)



Median Alter (Monate) 5.5 (0 – 203) 
Geschlecht (W/M) 52/38 58%;42%
Lokalisation (ATRT/eMRT/RTK/SYN) 50;11;8;21 55.5%;12%;9%;23.5%
M0/LN 37/89 42%

GTR 35/90 39%

Chemotherapie EU-RHAB 84/90** 93%

Radiotherapie 34/90 38%

HDCT 17/90 19%

CR 27/90 30%

Rezidive 76/90 84%

Überlebende (CR/SD/PD) 12;3;3 13%;3.5%;3.5%

RTPS in EU-RHAB
2004 – 2020, n=90

25-30%  Rhabdoid-Tumor-Dispositions-Syndrom (RTPS) 
~ 95 % SMARCB1  RTPS 1 ~ 5 % SMARCA4 RTPS 2

84 RTPS1, n=6 RTPS2 c.118C>T (n=5)
c.127C>G  
c.141C>A

c.157C>T (n=7)
c.170delTG
c.233-2A>G int2
c.233-249del364
c.357C>A 

c.472C>T (n=4) 

c.550G>T
c.592C>T

c.601C>T (n=3)
c.628+13C>T int5
c.629-2A>G int5
c.655delT
c.686_689del
c.695_696del
c.706_721dup
c.744C>A 
c.796-838dup,838insT
c.804_805dup
c.825_838del
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SMARCB1
Nukleotide Exon
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Risc Score
• Vorhersageinstrument zu entwickeln
• Vor- und Nachsorgeleitlinie
• RTPS Board für die:

* betreuenden Klinikern
* Familien mit RTPSGenetische und epigenetische Faktoren

• Genetischen Standardanalysen des EU-RHAB Registers 
• Analysen von:

* Keimbahnexomen
* Tumorgewebsexomen
* Epigenom (TRIO – Kind, Vater, Mutter)

„Familien mit Rhabdoid-Tumor-Dispositions-Syndromen (RTPS1 und 2) – Entwicklung eines klinischen und 
humangenetischen Versorgungskonzeptes“

RTPS – Forschungsprojekt:

Klinischer Phänotyp
Anamnese (eigen- und fremd)
Befunde von „vor-Ort-Untersuchungen

* körperliche Untersuchung
* Fotodokumenten (Dysmorphie / Stigmata

/ Kongenitale Auffälligkeiten)
Laborparameter (inkl. Immunologie)

Bildgebung (MRT, Röntgen usw.) 

CRF-MARVIN –> 
Dokumentation 
Pauschale 120 €

Deutsche Krebshilfe – 70113981, Ethikvotum LMU-München– 21-0064

 Nach der Diagnose Blutprobe bitte sofort zur KBM-
Diagnostik nach Augsburg senden

 Frühe Aufklärung der betroffenen Familie



www.rhabdoid.de
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